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Modelo de Atividade do medico

especialista em Genética Medica

PARTE 1.

INTRODUGAO E ENQUADRAMENTO DA ESPECIALIDADE

O principal objetivo deste documento é o de sistematizar as vertentes de atuagdo do médico
especialista em Genética Médica para garantir a qualidade do exercicio profissional. Pressup&e
a existéncia de equipas multiprofissionais e é aplicavel a todas as atividades do seu ambito

independentemente da natureza ou do perfil das unidades de saude.

A Genética Médica é uma especialidade médica que se ocupa do diagndstico clinico e
laboratorial de doengas com uma possivel etiologia genética, do aconselhamento genético de
doentes e de familiares saudaveis de pessoas com doenga genética possivel ou confirmada,
tem participagdo ativa na selecdo, realizagdo e interpretagdo de testes genéticos e é
imprescindivel para o desenvolvimento dos conhecimentos, competéncias e atitudes em
medicina gendmica, indispensaveis a todas as outras especialidades para a implementagéo e

desenvolvimento da medicina personalizada nos sistemas de saude.

A abrangéncia da especialidade de Genética Médica bem assim como a velocidade da inovagéo
tecnoldgica e a relevancia do desenvolvimento cientifico nesta area exigem uma formagéo
clinica e de investigagdo exigentes o que justifica a alocagdo de tempos de atividade

adequados para estas fungdes.
A especialidade de Genética Médica agrega

- a avaliagdo de pessoas com doencga de possivel causa genética de particular complexidade
e se ultrapassar as competéncias especificas de outra(s) especialidade(s), sem restricdo de

orgdo ou grupo etario, incluindo o feto;

- a exclusividade na realizacdo de consultas médicas no contexto de testes genéticos em
pessoas saudaveis (heterozigotia para doengas recessivas, testes preditivos, de
suscetibilidade e pré-sintomaticos, como estabelecido na Lei n?12/2005 de 26 de janeiro,

Artigo 92 n2 2, e de confirmagdo ou exclusdo de cromossomopatia estrutural equilibrada, por
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analogia), na avaliagdo de familiares de pessoas com doenga hereditaria confirmada (Decreto-
Lei n?131/2014 de 29 de agosto, Artigo 302 n? 2) e integra obrigatoriamente as equipas
multidisciplinares dos centros de procriagdo medicamente assistida que apliquem técnicas

de diagndstico genético pré-implantagdo (Lei n? 31/2206 de 26 de julho, Artigo 282 n? 4);

- e é a Unica especialidade médica reconhecida como podendo desempenhar as fungbes de
diregdo de um Laboratério de Genética Médica com a exclusividade da realizagdo de testes
genéticos definidos como todos os que permitem “detetar a presenga, auséncia ou
modificagdo de uma determinada sequéncia de ADN humano, gene ou cromossoma, incluindo
os testes indiretos para os produtos génicos ou seus metabolitos especificos, indicativos de
uma modificagdo genética na linha germinal ou somatica” (Portaria n? 91/2024/1 de 11 de

margo, respetivamente Artigo 142 n2 1 e Artigo 22 n2 1 e 2).

A especialidade de Genética Médica teve a sua origem na segunda metade do século XX para
responder a necessidade de assegurar os diagnésticos de doengas raras de presumivel
etiologia genética, maioritariamente identificadas em idade pediatrica e com uma
disponibilidade muito reduzida de testes diagnosticos. Adicionalmente incorporou os

principios internacionalmente desenvolvidos do aconselhamento genético ndo diretivo.

No século XXI, a par e decorrendo da sequenciagdo do genoma humano, ocorreram trés

mudangas a velocidades exponencialmente crescentes:

- 0 aumento do numero de doengas raras conhecidas que se aproxima dos 8.000, cada uma
delas com uma frequéncia inferior a 1 por 2.000 mas que no seu conjunto estao presentes em
até 6% da populagédo, tendo uma etiologia genética em 80% dos casos e manifestando-se em

idade pediatrica em 50% dos casos;

- a identificacdo de causas genéticas hereditarias em muitas doengas frequentes e de

alteragdes genéticas somaticas noutras, em particular em oncologia;

- e o desenvolvimento tecnolégico que tem permitido diversificar a utilizagdo de testes
genéticos em saude nédo apenas no diagnostico mas também na determinagdo do progndstico

e da terapéutica e ainda em rastreios e em pessoas saudaveis.

A utilizagdo de testes genéticos é hoje indispensavel para a medicina de preciséo e transversal
a todas as especialidades médicas o que coloca enormes desafios para a sua utilizagdo
adequada. O numero de testes genéticos disponiveis foi contabilizado em quase 100.000 e a
sua utilizacdo acontece com maior frequéncia em contexto reprodutivo e de doencga

oncolédgica.
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Os desafios emergentes para a especialidade sdo-no sobretudo para os sistemas de saude:
como desenvolver os conhecimentos, competéncias e atitudes dos profissionais para integrar
a medicina gendmica na atividade assistencial? E como agregar e desenvolver a tecnologia
laboratorial capacitada para dar as respostas adequadas e em tempo Util as necessidades

identificadas na prestagdo de cuidados médicos?

A medicina gendmica é ainda valorizada de forma muito diferente entre especialidades e a
visibilidade da sua relevancia para a prevengao, o diagnostico e o tratamento também é muito
variavel. As insuficiéncias no desenvolvimento profissional continuo nestes dominios
especificos das geragGes mais experientes é também um obstaculo a preparagdo dos mais

jovens para os desafios presentes e futuros.

Neste contexto, a especialidade de Genética Médica é indispensavel ndo apenas no
desenvolvimento de estratégias de formagdo em medicina gendmica, quer transversais a
todas as especialidades quer especificas de cada uma, mas também na programagio e

implementagdo dos recursos tecnologicos e humanos adequados na area laboratorial.

PARTE 2.

AS FUNCOES DAS CATEGORIAS DA CARREIRA MEDICA

Os conteudos funcionais da carreira especial médica da area hospitalar nas categorias de
assistente, assistente graduado e assistente graduado sénior sdo definidas pelos Decretos-

Lei n2176/2008 e 177/2009 de 4 de agosto:
Assistente
Artigo 7.2-

1 -Na area hospitalar, ao assistente sao atribuidas, nomeadamente, as seguintes fungdes: a)
Prestar as fungdes assistenciais e praticar atos médicos diferenciados; b) Registar no processo
clinico os atos, diagndsticos e procedimentos; c¢) Participar na formacdo dos médicos internos;
d) Integrar e chefiar as equipas de urgéncia, interna e externa; e) Participar em projetos de
investigacdo cientifica; f) Integrar programas de melhoria continua da qualidade; g)
Desempenhar funcdes docentes; h) Responsabilizar-se por unidades médicas funcionais; i)
Articular a prestacdo e a continuidade dos cuidados de saiude com os médicos de familia; j)
Participar em juris de concurso; k) Assegurar as fungdes de assistente graduado ou de

assistente graduado sénior, quando ndo existam ou nas suas faltas e impedimentos.

Artigo 11.2



ORDEM,
DOS MEDICOS

1 - O conteudo funcional da categoria de assistente compreende fungSes médicas
enquadradas em directivas gerais bem definidas, organizadas em equipa, com observancia
pela autonomia e caracteristicas técnico-cientificas inerentes a cada especialidade médica,
nomeadamente: a) Prestar cuidados de salde mediante a pratica de actos médicos do ambito
da sua especialidade, sob a sua responsabilidade directa ou da equipa na qual esteja
integrado; b) Recolher, registar, e efectuar tratamento e andlise da informagé&o relativa ao
exercicio das suas fungodes, incluindo aquela que seja relevante para os sistemas de
informacdo institucionais na area da saude, designadamente, os referentes a vigilancia de
fendmenos de saude e de doenga; c) Participar nas actividades de planeamento e
programagcgao do trabalho a executar pela unidade ou servigo; d) Participar em programas e
projectos de investigacao ou de intervengdo, quer institucionais quer multicéntricos, nacionais
ou internacionais, seja na sua area de especializagdo ou em area conexa; e) Colaborar na
formagdo de médicos em processo de especializagdo, de médicos em formagéo basica e de
alunos das licenciaturas em medicina ou de outras areas da saude; f) Participar em juris de
concurso ou noutras actividades de avaliagdo dentro da sua area de especializagdo ou

competéncia.
Assistente graduado
Artigo 7.°-

2 -Na area hospitalar, ao assistente graduado sdo atribuidas as fungdes de assistente e ainda
as de: a) Coordenar o desenvolvimento curricular dos médicos internos e dos médicos
assistentes; b) Coordenar programas de melhoria continua da qualidade; c) Coordenar a
dinamizag&o da investigacdo cientifica; d) Coordenar a dinamizagdo de projetos de bioética;
e) Coordenar a dinamizacdo de projetos de informatizagdo clinica e de telemedicina; f)
Coordenar os protocolos de diagnostico, terapéuticos e de acompanhamento, bem como a
gestdo dos internamentos e da consulta externa; g) Coadjuvar os assistentes graduados

seniores da sua area de especialidade.
Artigo 12.2

Para além das funcgles inerentes a categoria de assistente, compete ainda ao médico com a
categoria de assistente graduado: a) Planear e programar o trabalho a executar pela unidade
ou servico; b) Desenvolver atitudes e praticas de coordenagdo técnico-cientifica e de auto-
aperfeicoamento, que constituam modelo de referéncia para os médicos e outros
profissionais da unidade ou servigco em que esteja integrado; c) Manter e promover actividades

regulares de investigagdo e apresentar anualmente aos profissionais da unidade ou servigo



em que esteja integrado relatorio da actividade realizada; d) Participar em juris de concurso

para as categorias de assistente e assistente graduado.
Assistente graduado sénior
Artigo 7.°-

3 -Na area hospitalar, ao assistente graduado sénior sdo atribuidas as fungdes de assistente
e de assistente graduado, cabendo-lhe ainda: a) Coordenar atividades assistenciais de
investigacdo cientifica e de formag&do médica na area da sua especialidade; b) Coordenar os
processos de acreditagdo; c) Exercer cargos de diregdo e chefia; d) Coadjuvar o diretor de
servico nas atividades de gestdo; e) Substituir o diretor de servigo da respetiva area nas suas

faltas e impedimentos.
Artigo 13.2

Para além das fungdes inerentes as categorias de assistente e de assistente graduado,
compete ainda ao médico com a categoria de assistente graduado sénior: a) Planear,
programar e avaliar o trabalho da respectiva unidade, servigo ou departamento; b) Assumir a
responsabilidade pelas actividades de formagédo e de desenvolvimento profissional continuo
dos médicos da sua unidade, servigo ou departamento ou das atribuicdes de formagdo médica
da instituigdo, quando designado; c) Elaborar, promover ou apoiar a concretizagdo de
projectos de desenvolvimento técnico-cientifico, institucional, de qualidade e de inovacao,
que mobilizem e envolvam o conjunto da equipa profissional em que esteja integrado; d)

Participar em juris de concursos para todos os graus e categorias da carreira médica.

PARTE 3.

ATIVIDADE DO MEDICO ESPECIALISTA EM GENETICA MEDICA

Tabela Il — Proporgédo do tempo por tipo de atividade para o médico especialista Em Genética
Médica
Categoria Atividade Assistencial Atividade Nao Assistencial
Assistente 75-85% 15-25%*
Assistente Graduado 65-75% 25-35%%*
Assistente Graduado Sénior até 60% 40%*
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Sempre que um Especialista ou Consultor assuma as fungdes de uma categoria superior a

que lhe corresponde, deve-lhe ser alocado a proporgdo respetiva a essa categoria.
*Tempo minimo obrigatério

O exercicio de funcGes de diregdo, chefia ou coordenagéo implica o decréscimo das horas

atribuidas em atividade assistencial para cada uma das situagées enumeradas.

Atividade Assistencial (Presencial / Nao Presencial)

A gestdo do agendamento da atividade assistencial deve estar em consonancia com o Modelo
de Atividade proposto, com os objetivos da unidade de saude e o perfil de atividade clinica

do médico especialista em Genética Médica.

Sem prejuizo do previamente disposto, deve estar garantido, no minimo, 10% de atividade
assistencial ndo presencial. A toda a atividade assistencial presencial, nomeadamente a

consulta programada, deve estar incluido tempo que inclua a sua preparagao.

Tipologia da atividade:
Atividade Assistencial
Atividade Clinica

Consulta externa presencial

De acordo com o estabelecido Regulamento dos Tempos Padrdo das Consultas Médicas da
Ordem dos Médicos, n.2 724/2019 — Diario da Republica n.2 178/2019, Série Il de 2019-09-17 a
duracdo de uma primeira consulta deve ser de até 60 minutos e a de uma consulta
subsequente de até 30 minutos sendo que para este efeito uma consulta deve em geral

corresponder a uma familia.

Recomenda-se um modelo de agendamento de 2 primeiras consultas e 4 consultas
subsequentes por cada 4 horas de consulta (para este efeito uma consulta deve em geral

corresponder a uma familia).

Por cada hora de realizagdo de consultas deve estar previsto um tempo equivalente para a
necessaria preparagdo prévia e conclusdo subsequente da mesma nomeadamente para

preparagdo da alta e realizagdo de relatoérios.
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Consulta externa sem presenca do utente

A realizar nas situagdes previstas e se considerado adequado pelo médico e uma vez obtida

a concordéancia prévia do utente, com uma duragdo média de 15 minutos.

Teleconsulta ou Consulta teleféonica com presenca do utente

A realizar nas situagdes previstas e se considerado adequado pelo médico e uma vez obtida

a concordancia prévia do utente, com uma duragdo média de 30 minutos.

Teleconsulta ou Consulta telefonica sem presenca do utente

A realizar nas situagdes previstas e se considerado adequado pelo médico e uma vez obtida

a concordancia prévia do utente, com uma duragdo média de 30 minutos.

Consulta multidisciplinar

Situagao a definir em funcdo do ambito e participantes da consulta, com referéncia a uma

duragdo média por cada utente de 30 minutos.

Triagem e agendamento de consultas

Duragdo média estimada por cada referenciagdo de 5 minutos.

Consultadoria e articulagcdo com outras especialidades

(a definir tomando em consideracdo cada situagdo)

Preparacio e participacido em reunides de servico para discussdo de casos clinicos

(a definir tomando em consideracdo cada situagdo)

Realizacdo de relatérios médicos por entidades externas

(a definir tomando em consideracdo cada situagdo)

Atividade laboratorial

Exercer as fungGes de Diretor de Servigo de laboratérios de genética médica, nos termos da

Portaria n? 91/2024/1 de 11 de margo, Artigo 142 n? 6.

Supervisionar e realizar a preparagao, realizagéo, interpretagéo e elaboragdo de relatorios de

testes genéticos, nos termos da Portaria n? 91/2024/1 de 11 de margo, Artigo 162 n2 3.

Aplicar a legislagdo e orientagdes para o pedido, a realizagéo e a elaboragido dos relatérios de
testes genéticos (incluindo a Lei n? 12/2005 de 26 de janeiro, o Decreto-Lei n2 131/2014 de 29
de agosto e a Portaria n? 91/2024/1 de 11 de margo).
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Conhecer e supervisionar a aplicagdo das técnicas habitualmente utilizadas desde a fase pré-
analitica a pods-analitica, incluindo a extracdo de ADN e ARN, e os algoritmos de estudos
usados nos diagnodsticos assim como a utilizagdo de bases de dados (eg Clinvar, OMIM, HGMD)

e plataformas (eg BD, Varsome, Cosmic, Franklin).

Orientar o tipo de colheitas de acordo com o teste pretendido e as especificidades
laboratoriais.

Valorizar as normas e requisitos de qualidade para a obtengdo de resultados laboratoriais
fidedignos.

Distinguir os diferentes tipos de testes genéticos avaliando os seus fundamentos
metodolégicos valorizando adequadamente os resultados dos testes genéticos na linha
germinal ou somatica.

Interpretar resultados laboratoriais utilizando diferentes metodologias tais como: cariétipo,
fluorescence in situ hybridization (FISH), multiplex ligation-dependent probe amplification
(mlpa), methylation-specific multiplex ligation-dependent probe amplification (MS-MLPA),
quantitative real-time polymerase-chain-reaction (QPCR), array, pesquisa de uma variante,
sequenciacdo de Sanger e sequenciagdo massiva paralela (painel — virtual e real -, exoma e
genoma, caso index, trio).

Aplicar as recomendacgdes internacionais para classificagdo dos resultados dos testes
genéticos (em particular International System for Human Cytogenetic Nomenclature, do
American College of Medical Genetics and Genomics e Clinical Genome Resource - CNVs -,
do American College of Medical Genetics and Genomics e da Association for Molecular
Pathology - variantes de sequéncia - e da Association for Molecular Pathology, American
Society of Clinical Oncology e College of American Pathologists - variantes de sequéncia
somaticas em oncologia).

Identificar os resultados primarios, secundarios, incidentais e os rastreios de oportunidade e

proceder em conformidade para cada um deles.

Atividade NAO Assistencial

A frequéncia de cursos de formacdo complementar ou de atualizagdo profissional,
nomeadamente a participagdo em cursos, seminarios, encontros, jornadas ou outras agées de
formagdo devem ocorrer ao abrigo do previsto no Despacho n? 6411/2015 de 29 de maio de
2015 publicado no dia 9 de junho de 2015 e que estabelece o direito a licenga sem perda de

vencimento por um periodo nao superior a 15 dias Uteis por ano.

Nas situacBes em que esteja previsto na legislagdo e regulamentagdo aplicaveis, como na

acumulacdo de fungdes docentes ou na realizagdo de estudos observacionais ou ensaios
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clinicos com financiamento da indUstria farmacéutica, ndo havera redugdo da atividade

programada.

Nas situacGes em que esteja previsto na legislagdo e regulamentagdo aplicaveis, como na
requisicdo para servigo oficial da Ordem dos Médicos, havera redugio da atividade programada

correspondente a duragdo da auséncia.
e Formagdo médica de atualizagao
o Reunides de servigo
o Congressos / reunides cientificas
o Cursos de formagao profissional
o Cursos de gestdo e/ou boas praticas
o Pos-graduagdes
e Formagéao no Internato Médico
o Orientagdo de Internos
o Coordenagdo do Internato Médico
e Formagdo de outros profissionais de saude
e Participacdo em programas de articulagdo com os Cuidados de Saude Primarios
e Colaboragdo em programas de literacia para a saude
e Preparagio e participacdo na formagdo médica ministrada e de atualizagdo
e Participagdo em reunides de servigo e institucionais
e Participacdo em sociedades cientificas ou profissionais

e Participacdo em comissGes terapéutica de farmacia, de coordenagdo oncologica,

acreditagdo e ética
e Participagdo em outras comissdes / grupos de trabalho
e Elaboragdo e revisao de protocolos terapéuticos e de atuagao
e Participagdo em registos de doencgas raras
e Avaliagdo de resultados clinicos e outros
e Participagdo no desenvolvimento de plataformas digitais

e Investigacdo
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Participagdao em grupos de investigagao

o Estudos de vida real e qualidade de vida
o Estudos de avaliagdo farmaco-econémica
o Outros estudos observacionais

o Estudos de translagdo em colaboragdo com centros de investigagdo nacionais

ou internacionais
o Ensaios clinicos
o Investigagcdo em sistemas de informagédo
e Divulgagédo cientifica
e Ensino/Docéncia
o Pré-graduada

o Pos-graduada



