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RESUMO

BACALA, B. T. Propriedades psicométricas da Genetic Counseling Outcome Scale (GCOS-
24) para o idioma Portugués-Brasileiro. 2019. 93p. Dissertacio de Mestrado — Escola de

Enfermagem de Ribeirdo Preto, Universidade de Sao Paulo, Ribeirao Preto, Sao Paulo, Brasil.

Medidas robustas de desfechos s@o necessdrias para fornecer evidéncias, a fim de apoiar o
desenvolvimento de servigos de aconselhamento genético (AG). O empoderamento do paciente
tem sido identificado como um desfecho essencial no processo de aconselhamento genético e em
uma medida de desfecho relatado pelo paciente (PROM- patient reported outcome measure), que
foi desenvolvida para medir o empoderamento em servicos de genética: a Genetic Counselling
Outcome Scale (GCOS-24). O objetivo desse estudo foi investigar as propriedades psicométricas
da Genetic Counselling Outcome Scale (GCOS-24) para o portugués brasileiro. As propriedades
psicométricas da GCOS-24, na lingua portuguesa, foram avaliadas em uma amostra aleatéria de
278 adultos, com idade entre 18 e 70 anos, atendidos em um ambulatério de genética clinica de
um servico de referéncia em genética, localizado em um hospital escola no interior do estado de
Sdo Paulo. A dimensionalidade e a estrutura fatorial foram avaliadas por meio da Anélise Fatorial
Exploratéria (AFE) e da Andlise Fatorial Confirmatéria (AFC). A confiabilidade foi avaliada por
dois indicadores: alfa de Cronbach e Omega do McDonald's. AFE e AFC demonstraram que a
GCOS com 24 itens ndo apresentou um ajuste adequado do modelo, comprometendo sua validade.
Além disso, os valores de confiabilidade de alfa de Cronbach 0,79 e de Omega do McDonald's
0,78 estavam muito préximos da taxa minima aceitavel de 0,70. Como nao foi encontrada solug¢ao
para a estrutura original, decidimos realizar a retirada dos itens individualmente e realizamos as
reandlises até que os indicadores do modelo fossem ajustados em um instrumento menor. Uma
nova estrutura com 10 itens produziu um instrumento com duas dimensdes: conhecimento e
esperanga, com melhor qualidade de ajuste do que a do instrumento original. Os valores do indice
de confiabilidade Alfa e Omega aumentaram para 0,85 e todos os escores foram melhores na
GCOS com 10 itens do que no instrumento com 24 itens. Assim, a andlise psicométrica mostrou
evidéncias de validade do construto da GCOS, empoderamento, porém em sua versdo mais curta.
Desse modo, este estudo contribui para o processo de validacdo internacional da GCOS, com a
meta final de utilizar esse instrumento como uma PROM, com o empoderamento como medida de

desfecho, para avaliar e melhorar a qualidade do AG, em vérios cendrios de genética clinica.

Palavras-Chaves: Aconselhamento Genético; Medidas de Resultados Relatados pelo Paciente;

Poder; Psicometria.



ABSTRACT

BACALA, B. T. Psychometric Properties of Genetic Counseling Outcome Scale (GCOS-
24) for Portuguese-Brazilian Language. 2019. 93p. Dissertation (Master’s Degree) — School

of Nursing of Ribeirdo Preto, University of Sdo Paulo, Ribeirao Preto, Sdo Paulo, Brazil.

Robust outcome measures of outcomes are needed to provide evidence to support the
development of genetic counseling services. Patient empowerment has been identified as an
essential outcome in the genetic counseling process and in a patient reported outcome measure
(PROM) that has been developed to measure empowerment in genetic services: the Genetic
Counselling Outcome Scale (GCOS-24). The main goal of this study was to investigate the
psychometric properties of Genetic Counselling Outcome Scale (GCOS-24) for the Portuguese-
Brazilian language. The psychometric properties of GCOS-24 were evaluated in a random
sample of 278 Brazilian adults, aged between 18 and 70 years, attended at a genetics outpatient
clinic of a referral service in genetics, located in a teaching hospital in the state of Sao Paulo.
Dimensionality and factorial structure were evaluated through Exploratory Factor Analysis
(AFE) and Confirmatory Factor Analysis (AFC). Reliability was assessed by two indicators:
Cronbach's Alpha and McDonald's Omega. AFE and AFC demonstrated that the GCOS with
24 items did not present an adequate adjustment of the model, compromising its validity. In
addition, Cronbach's alpha reliability values 0.79 and McDonald's Omega 0.78 were very close
to the minimum acceptable rate of 0.70. As no solution was found for the original structure, we
decided to proceed with the removal of the individual items and perform the reanalysis of the
model until the model indicators were adjusted in a smaller instrument. A new structure with
10 items produced an instrument with two dimensions: knowledge and hope, with a better
quality of fit than the original instrument. Alpha and Omega reliability index values increased
to 0.85 and all scores were better in the GCOS with 10 items than in the 24 item instrument.
Thus, the psychometric analysis showed evidence of GCOS construct validity, empowerment,
however in its shorter version. This study contributes to the international validation process of
the GCOS, with the ultimate goal of using this instrument as a PROM, with empowerment as
an outcome measure, to assess and improve the quality of genetic counseling in various clinical

genetics scenarios.

Key Words: Genetic counseling; Patient Reported Outcome Measures; Power; Psychometrics.



RESUMEN

BACALA, B. T. Propiedades psicométricas de la escala de resultados de asesoramiento
genético (GCOS-24) para el idioma portugués-brasilefio. 2019. 93p. Disertacion de Maestria
— Escuela de Enfermeria de Ribeirdo Preto, Universidad de Sdo Paulo, Ribeirdo Preto, Sao
Paulo, Brasil.

Medidas robustas de desenlace son necesarias para proporcionar evidencias, para que se pueda
apoyar el desarollo de los servicios de acesoramiento genético (AG). El empoderamiento del
paciente ha sido un elemento esencial en el proceso de acesoramiento genético y en una medida
de desenlace reportado por el paciente (PROM — pacient reported outcome measure), que se
desaroll6 para medir el empoderamiento en servicios de genética: la Genetic Counselling
Outcome Scale (GCOS-24). El objetivo de este estudio fue investigar las propiedades
psicométricas de la Genetic Counselling Outcome Scale (GCOS-24) para el portugués
brasilefio. Las propiedades psicométricas, en lengua portuguesa, han sido evaluadas en
muestras aleatdrias de 278 adultos, con edad entre 18 y 70 afios, que fueron atendidos en una
clinica referéncia en la prestacion de servicios genéticos de un hospital escuela localizado en el
interior de lo estado de Sao Paulo. La dimension y estructura factorial fueron evaluadas segin
el Analisis Factorial Exploratoria (AFE) y el Analisis Factorial Confirmatoria (AFC). La
confiabilidad fue atestada segun dos indicadores: alfa de Cronbach e Omega de McDonald's.
AFE y AFC indicaron que la GCOS con 24 elementos no presentd un ajuste adecuado al
modelo, comprometiendo, asi, su validad. Ademas, los valores de confiabilidad de alfa de
Cronbach 0,79 y de Omega de McDonald’s 0,78 estaban muy cerca de la tasa minima aceptable
de 0,70. Como no se encontré solucidn para la estructura original, optamos por retirar un a un
los elementos y realizamos reanalisis hasta que los indicadores se ajustasen a un instrumento
de analisis menor. Una nueva estructura con 10 elementos posibilité la produccién de un
instrumento de dos dimensiones: conocimiento y esperanza, de mejor calidad de ajuste que el
instrumento original. Los valores del indice de confiabilidad de Omega y Alfa aumentaron para
0,85 y todas las pontuaciones fueron mejores en la GCOS con 10 elementos que en el
instrumento con 24 elementos. Asi, el analisis psicométrica mostré evidencias de la validad del
constructo de la GCOS, empoderamiento, aunque en una version mds corta. Este estudio
contibuye para el proceso de validacion internacional de la GCOS, con el objetivo final de
utilizar ese instrumento como una PROM, teniendo el empoderamiento como medida de
desenlace, para evaluar y mejorar la calidad del AG, en varios escenarios de genética clinica.
Palabras-llave: Asesoramiento Genético; Medicion de Resultados Informados por el Paciente;

Poder; Psicometria.
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1 INTRODUCAO

1.1 Definicao, aspectos historicos e a pratica do aconselhamento genético

Em 1947, o bidlogo americano Sheldon C. Reed, atuava como diretor do Dight Institute
for Human Genetics na universidade de Minnesota e devido a essa funcdo, frequentemente, era
consultado por médicos, que solicitavam ‘“‘conselhos” sobre seus pacientes com anomalias
genéticas. Assim sendo, Reed reconheceu a necessidade de oferecer atendimento, diretamente,
a esses pacientes e aos seus familiares. Por intermédio desses atendimentos, ele buscava
esclarecer, da melhor forma possivel, o significado de algumas desordens genéticas por eles
apresentadas. Até aquele momento, ndo existia uma definicao para tal pratica, portanto, Reed
propds, em 1948, o conceito genetic counseling, esse “[...] me pareceu uma descri¢do
apropriada para o processo, que entendo como um tipo de trabalho social genético, sem
conotacgodes eugénicas.” (REED, 1975, p. 335 apud GUEDES; DINIZ, 2008, p.248). Um dos
cuidados que ele teve, ao cunhar o termo aconselhamento genético (AG) foi descontextualiza-
lo da visdo eugénica da genética, que vigorava naquela ocasido (REED, 1979).

De acordo com Guedes e Diniz (2008, p. 248)

Reed pode, portanto, ser considerado um dos primeiros geneticistas a
entender o aconselhamento genético como uma atividade mais
abrangente que a medicina dos genes, ou seja, como parte de um esforco
em saude publica voltado para o bem-estar individual e distante de metas
eugenicas.

Desde entao, foram publicadas mais de 20 definicdes para o AG (RESTA et al, 2006).
O conceito proposto por Fraser (1974) e legitimado pela Associacio Americana de Genética
Humana (ASHG, 1975, p. 240) define:

O aconselhamento genético € um processo de comunicagdo, que lida com
os problemas humanos associados a ocorréncia, ou risco de ocorréncia,
de um distdrbio genético em uma familia. Esse processo geralmente
envolve uma ou mais pessoas, adequadamente treinadas, para auxiliar o
individuo ou a familia a: (1) compreender os fatos médicos, incluindo o
diagndstico, curso provavel do distirbio e o tratamento disponivel; (2)
apreciar a maneira como a hereditariedade contribui para o distirbio e o
risco de recorréncia em parentes especificos; (3) compreender as
alternativas para lidar com o risco de recorréncia; (4) escolher um curso

de acdo que lhes pareca apropriado, tendo em vista seu risco, seus
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objetivos familiares e seus padrdes éticos e religiosos; e agir de acordo
com essa decisdo; (5) fazer o melhor ajuste possivel para o membro da
familia afetado pelo distirbio e/ou para o risco de recorréncia do mesmo.

Em 2006, a Sociedade Nacional de Aconselhadores Genéticos (National Society of
Genetic Counselors) propds um novo conceito, que ampliava o anterior (ASHG, 1975), o qual,
passou a englobar aspectos psicossociais e educativos no AG (RESTA et al., 2006):

Aconselhamento genético é o processo que auxilia as pessoas a
compreender e se adaptar as implicacdes médicas, psicoldgicas e
familiares das contribui¢des genéticas para a doenga. Esse processo
integra: (1) Interpretacdo de histérias familiares e médicas, afim de
avaliar a chance de ocorréncia ou recorréncia da doenca; (2) Educacao
sobre heranca, testes, manejo, prevencdo, recursos e pesquisa; (3)
Aconselhamento para promover escolhas informadas e adapta¢do ao
risco ou condigdo.

No Brasil, na década de 50, iniciaram-se os primeiros estudos sobre sindromes
genéticas, anomalias cromossOmicas, consanguinidade e distribui¢do de tragos genéticos nas
populacdes (PAIVA e SILVA, 1995; SANTOS; MOREIRA, 2017). Logo, alguns cientistas
migraram para essas novas linhas de pesquisa, que se descortinavam naquela ocasido. Dentre
eles, destacou-se o geneticista Prof. Dr. Newton Freire-Maia, considerado um dos precursores
da genética humana no Brasil e o pioneiro na implantacdo de um servigo de aconselhamento
genético. (SANTOS; MOREIRA, 2017) Freire-Maia iniciou seus estudos sobre a genética
humana com casais consanguineos e com pessoas acometidas por displasias ectodérmicas
oferecendo-lhes o AG. Segundo este renomado geneticista brasileiro, o aconselhador genético
precisa explicar todas as possibilidades de diagndsticos ou desfechos que poderdo surgir, sem
esquecer o lado humanitdrio (FREIRE-MAIA; FREIRE-MAIA; SCHULL, 1975; FREIRE-
MAIA, 1984). No primeiro livro brasileiro editado sobre a "Teoria e Pratica do Aconselhamento
Genético" (FREIRE-MAIA E FREIRE-MAIA, 1966 apud PAIVA e SILVA, 1995) foram
citados treze centros brasileiros de genética humana aptos a oferecer AG, localizados nas
cidades de Sao Paulo (trés servigos), Porto Alegre, Curitiba, Marilia, Campinas, Ribeirao Preto
(dois servicos), Botucatu (dois servicos), Rio de Janeiro e Salvador. Esses servicos pioneiros
concentravam o AG no risco de ocorréncia ou recorréncia de uma determinada anomalia em
uma familia. Entretanto, os aspectos humanitdrios do aconselhamento variavam de um
profissional para outro, uma vez que ndo existia uma regulamentagdo dessa pratica e cada

aconselhador trabalhava de acordo com sua cultura, religido e concepgoes filosoficas (FREIRE-
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MAIA E FREIRE-MAIA, 1966 apud PAIVA e SILVA, 1995).

No século XXI, o AG ja é considerado como um processo multifacetado, que ocorre em
etapas integradas, geralmente de modo sequencial (PALMERO et al., 2007; PINA-NETO,
2008; MICHELETTO; VALERIO; FETT-CONTE, 2013). Antes de inicid-lo, é necessario
informar o cardter opcional do aconselhamento propriamente dito, com énfase aos seus
principios éticos (Quadro 1), as implicagdes que traz a vida das pessoas aconselhadas e as

especificidades das informacdes genéticas transmitidas (RAMALHO; MAGNA, 2007).

Quadro 1 — Principios éticos norteadores do aconselhamento genético

Principio Etico Definicao

Autonomia Os testes genéticos devem ser estritamente voluntarios, sendo
precedidos pelo aconselhamento apropriado e realizados

mediante decisdes absolutamente pessoais.

Os resultados dos testes genéticos de um individuo nao podem
Privacidade ser comunicados a nenhuma pessoa sem 0 seu consentimento
expresso, com excec¢do, se for o caso, de seus responsdveis

legais.

Precisam ser garantidos os direitos de populacdes vulneraveis,
Tutela tais como criancas, pessoas com déficit intelectuais, problemas

psiquidtricos e culturais especiais.

Rege o acesso igualitdrio aos testes, independentemente de

Igualdade origem geografica, raca e classe socioecondmica.

Assegura que todos os testes oferecidos devam ter
Qualidade especificidade e sensibilidade adequadas, sendo realizados em
laboratérios capacitados e com monitoragdo profissional e
ética.

Fonte: RAMALHO; MAGNA, 2007

Pina-neto (2008) ao realizar o AG junto a populacao pedidtrica, dividiu-o didaticamente
em cinco fases:

1. Estabelecimento e/ou confirmagio do diagnéstico: € indicado que o aconselhador,
inicialmente, avalie o entendimento dos pais sobre os porqués do encaminhamento e pondere

sobre questdes psicolégicas dos mesmos. Esse primeiro momento, também, € utilizado para
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esclarecer davidas iniciais em relacdo a todo o processo do diagndstico, com vistas a dar
seguranca aos aconselhados. Ressalta-se que o diagndstico clinico e etioldgico, nem sempre é
estabelecido no inicio e, muitas vezes, depende da evolugdo do quadro clinico, o que pode
acarretar sentimentos de medo e angustia.

2. Calculo dos riscos genéticos: nessa fase, ndo hd contato com a familia. Ela € tedrica,
pois os profissionais estabelecem, apoiados no diagndstico etioldgico, a causa da doenca, por
exemplo: ambiental, genética (cromossOmica ou génica), multifatorial ou desconhecida.
Fundamentado neste diagndstico o aconselhador explica para os aconselhados qual o
mecanismo que gerou a doenga e qual o risco de que a mesma possa vir a ocorrer novamente
na familia, sem detalhar os calculos de risco.

3. Comunicacdo: € o momento de dialogar com a familia a respeito do diagndstico, do
tratamento, do progndstico, da causa da doenca e da sua probabilidade de recorréncia. Porém,
nesse momento pode haver dificuldades na comunicagdo, causadas por: sentimento de culpa
e/ou raiva, barreiras educacionais, linguisticas e sociais. O profissional deve estar preparado
para lidar com esses obst4culos, para que a comunicag@o ocorra da forma mais clara possivel.

4. Decisao e acdo: apds o diagndstico, decisdes precisardo ser tomadas pela familia no
ambito da dindmica familiar. Recomenda-se que o aconselhador auxilie os aconselhados a
serem ativos psicologicamente, fornecendo aos casais o conhecimento necessdrio e
promovendo as suas habilidades para chegar as suas prdprias decisdes € assumir 0s riscos
provenientes destas.

5. Seguimento: recomenda-se que o processo de AG seja continuo e que os profissionais
acompanhem a familia, sem perder o contato, uma vez que as doengas genéticas podem ser
recorrentes.

Palmero et al. (2007) descreveram servigos de AG, com foco na oncologia, em trés
cidades diferentes: Sao Paulo, Rio de Janeiro e Porto Alegre. O coordenador de cada servigco
foi convidado a reportar, brevemente: a sua pritica em relagdo aos procedimentos de rotina;
estratégias de encaminhamento; tipo de paciente/familia atendidos; estrutura do processo de
AG; profissionais de saide envolvidos e disponibilidade de testes genéticos. Os servicos se
assemelhavam quanto a sua estrutura, aos procedimentos para estimativa de risco para cancer e
critérios para a indicacdo de testes genéticos. Todos exigiam que o AG fosse uma parte essencial
do processo de avaliacdo do risco de cancer, antes e depois dos testes de predisposi¢do
hereditaria a doenca. Quando pacientes/familiares em alto risco eram identificados, todos os
servicos descreveram dificuldades na realizacdo de testes genéticos, devido ao alto valor dos

exames por ocasido do estudo (PALMERO et al., 2007).
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Fléria-Santos et al. (2013) apresentaram reflexdes sobre a atuacdo de profissionais de
enfermagem como membros de uma equipe multiprofissional e interdisciplinar de
aconselhamento genético oncoldgico. Os enfermeiros, geralmente possuem uma comunicacao
mais proxima e direta com os pacientes, por serem os primeiros profissionais com os quais eles
tém contato, possibilitando a criagdo de vinculo (WILLIAMS, 2002; JENKINS; LEA, 2005).
Logo, esse profissional precisa ser capaz de realizar uma avaliagdo inicial que inclua,
especialmente, a coleta e o registro da histéria familiar (JENKINS; CALZONE, 2007
BANCROFT, 2010). H4 a necessidade do enfermeiro se aprimorar sobre as competéncias
essenciais em genética e gendmica com o intuito de ser uma referéncia para a equipe de saide
e para os pacientes, com potencial de aplicar seus conhecimentos na assisténcia, no ensino € na
pesquisa oncoldgica, sob a Gtica da genética e da gendmica (FLORIA-SANTOS et al., 2013;
SANTOS et al., 2013).

Marinho, Lima e Vargas (2015), descreveram as expectativas e questdes levantadas
durante o AG pré-teste genético para disturbios do movimento neurodegenerativos. Os
pacientes, em sua maioria sintomadticos, participavam de uma avaliagdo prévia com um
psicélogo e, em seguida, de uma reunido com a equipe de aconselhamento. Aqueles que eram
elegiveis para realizar os testes genéticos confirmatodrios recebiam atendimento psicoldgico. Os
autores concluiram que o apoio psicolégico tem um papel fundamental no processo do AG, pois
auxilia pacientes e familiares a se reorganizarem; a enfrentar melhor as demandas da doenca; a
lidar positivamente com o diagndstico e o progndstico; e, sobretudo, a melhorar o processo de
tomada de decisdo (MARINHO; LIMA; VARGAS, 2015). No inicio da década de 70, o Prof.
Dr. Pedro Henrique Saldanha, desenvolveu um estudo sobre as bases psicoldgicas do AG e
propds que esse processo fosse visto como uma modalidade de psicoterapia centrada na unidade
familiar. Ademais, ressaltou a inadequacdo do modelo médico e enfatizou a importancia do
psicélogo ser um profissional que necessita estar presente durante todo o aconselhamento
(SALDANHA, 1973).

Zatz et al. (2016) descreveram como realizam o AG junto a pacientes como distirbios
neuromusculares. Para esses pesquisadores o processo do aconselhamento compreende os
seguintes aspectos: diagnéstico, identificacdo de membros em risco, oferecimento de
diagnoéstico pré-implantacdo e pré-natal, bem como, orientagdo familiar sobre manejo dos
pacientes afetados (ZATZ et al., 2016).

Trabalhos com foco noprocesso de AG e em suas etapas tém crescido no cendrio
nacional, apds a finaliza¢dao do Projeto Genoma Humano (BRUNONI, 2002; PALMERO et al.,
2007; FLORIA-SANTOS et al., 2013; MARINHO; LIMA; VARGAS, 2015; ZATZ et al.,
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2016). Observa-se, porém, que ainda ndo ha um consenso sobre as etapas que devem compor o
processo de AG no Brasil, apesar de estar clara a necessidade de uma comunicagdo clara e
objetiva, para que o paciente e familia ndo tenham didvidas em relacdo as informagdes e
orientagdes recebidas (PINA-NETO, 2008). A fim de melhorar esse o entendimento dos
aconselhados, quanto aos aspectos-chave das desordens genéticas, alguns pesquisadores
descreveram a utilizacao de intervengdes educacionais (Ex.: blocos, dlbuns seriados e cartilhas).
Tais trabalhos demonstraram que, com a utilizacdo de estratégias educativas, 80% dos
participantes melhoraram seu conhecimento em relagdo a sua patologia (FERREIRA et al.,
2012; MENESES et al., 2015).

O AG também apresenta um cardter assistencial, pois orienta individuos ou familias
sobre a tomada de decisdes, conscientes e equilibradas, a respeito das informagdes genéticas e
a gerenciar o impacto psicossocial de conviver com doengas genéticas e/ou com predisposicao
para tal (McALLISTER et al., 2007a). Ademais, pode ter um papel importante no planejamento
familiar, de modo a evitar a eugenia (BRUNONI, 2002; RAMALHO et al.,, 2002). O
aconselhador genético defende os interesses dos pacientes e/ou da familia e ndo os da sociedade,
indo muito além do processo de diagndstico médico da condicao clinica e do estabelecimento
dos riscos genéticos (PINA-NETO, 2008).

A profissdo de aconselhador é complexa, pois esses profissionais precisam possuir
habilidades que lhes permitam estar envolvidos em todas as etapas do percurso do
paciente/familia, porém, cabe ressaltar que a responsabilidade do diagnéstico é sempre do
médico (RAMALHO; MAGNA, 2007; PINA-NETO, 2008; NOVOA; BURNHAM, 2011). No
Brasil, hd registros de vérios profissionais que realizam o aconselhamento, ou seja, médicos,
bidlogos, odontélogos, enfermeiros, farmacéuticos, nutricionistas, psicélogos, biomédicos,
fisioterapeutas e terapeutas ocupacionais, que atuamtanto no ambito publico como no privado
(BRUNONI 2002; NOVOA; BURNHAM, 2011; ACOSTA et al., 2013). Todavia, dentre as
profissoes citadas, além da medicina, somente a biologia (CFBio, 2010), a biomedicina (CFBM,
2014) e a enfermagem (COFEN, 2014), possuem esta atua¢do reconhecida e autorizada pelos
seus conselhos profissionais federais. Um marco importante para esse reconhecimento por parte
dos conselhos, foi o inicio das discussdes formais sobre a proposi¢ao de politicas publicas de
satde voltadas para as pessoas com ou sob risco de desenvolver anomalia congénita e/ou doenga
genética (BRASIL, 2004). Essas discussdes resultaram na publicacdo da Politica Nacional de
Atencdo Integral em Genética Clinica no SUS, que buscava organizar uma rede de servigcos
regionalizada e hierarquizada, com acesso e aten¢do integral em Genética (BRASIL, 2009).

Porém, o acesso dessa populacdo aos servicos de genética e ao AG, s6 despontou alguns anos
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mais tarde, quando o Ministério da Sadde d instituiu a Politica Nacional de Atenc¢do Integral as
Pessoas com Doengas Raras (PNAIPDR) no SUS (BRASIL, 2014a). Em teoria, o SUS devera
garantir acesso ao AG e as tecnologias genéticas disponiveis nos “Servicos de Atencdo
Especializada em Doencas Raras™ e de “Servicos de Referéncia em Doengas Raras” (BRASIL,
2014b) Neses servicos sdo preconizados o acompanhamento clinico multiprofissional e a
realizacdo do AG de forma niao diretiva e ndo coercitiva (BRASIL, 2014b). Um dos objetivos
primordiais da PNAIPDR ¢ a assisténcia e a educagdo, o que proporciona aos individuos e/ou
familias, o conhecimento sobre todos os aspectos da doenca genética em questdo. A educacdo
em sadde deve ser oferecida sobretudo ao nivel primério de aten¢do, com foco na prevengao,
no seguimento clinico posterior ao diagndstico e no AG (BRASIL, 2014b).

Em 2011, Novoa e Burnham apontaram que a profissao de aconselhador genético ainda
ndo era regulamentada no territério nacional. Essa situacdo perdura até o momento, o que gera
uma fragilidade no cumprimento do que esta posto na PNAIPDR (BRASIL, 2014b). De acordo
com esses autores, uma das mais sérias consequéncias da falta de normatizacdo e de
regulamentacdo da profissao € o desperdicio de recursos financeiros investidos na formacaode
uma forca de trabalho especializada, mestres e doutores, que ndo encontram colocag¢do no
mercado de trabalho, pois ndo tem como ter um emprego na drea, se a mesma nao € reconhecida.
Em 2017, na Universidade de Sao Paulo, no campus da capital, foi criado o primeiro mestrado
profissional em AG (Instituto de Biociéncias da USP, 2014). Diante desse panorama, mostra-
se a urgéncia no reconhecimento e a regulamentagdo da profissdo de aconselhador genético no
Brasil (NOVOA; BURNHAM, 2011), pois, de fato, ndo se tem conhecimento de quem esta
realizando e de como tem sido realizado o AG no pais (NOVOA; BURNHAM, 2011;
HOROVITZ et al., 2012).

Ressalta-se que ndo € apenas no Brasil que a profissdo de aconselhador genético nao
estd regulamentada. Abacan et al. (2019) reportaram o mesmo problema, que € observado na
maioria dos paises da Asia, da América Central e da América do Sul, com excecdo de Cuba.
Em alguns paises da Europa, como na Irlanda e em Portugal, os profissionais buscam obter
reconhecimento profissional e regulamentacdo da sua pratica. Na Roménia foi fundada uma
associacdo de AG para estabelecer padrdes nacionais de prética e exercer pressdo para a
regulamentacdo da profissdo de aconselhador genético. Profissionais de saide que se
especializam na 4rea, geralmente, sdo graduados em psicologia, enfermagem e ciéncias
laboratorias. Nesse pais, o treinamento de aconselhadores € estruturado, de forma semelhante a

outros programas aprovados pelo European Board of Medical Genetics. Apesar dos esforcos
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dos romenos, a profissdo ainda ndo foi reconhecida, ha poucos empregos no setor publico e a
maioria dos aconselhadores trabalha em pesquisa, educacdo, grupos de apoio ao paciente e
consultério particular (ABACAN et al., 2019). Por outro lado, esses autores destacam outros
paises nos quais a profissao é regulamentada e sdo oferecidos programas de pds-graduacdo, ao

nivel de mestrado, para os futuros profissionais (Grafico 1).

Grifico 1 — Numero de programas de pds-graduagdo em aconselhamento genético ao redor do
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Fonte: ABACAN et al., 2019

Em contrapartida, no mundo, especialmente na Europa, tem-se assistido a um crescente
reconhecimento da relevancia do AG (SKIRTON et al., 2013; KAARIAINEN et al., 2017;
CRAGUN; ZIERHUT, 2019). Nos dltimos anos tem proliferado a investigacdo na drea do
aconselhamento com enfoque psicossocial (GUIMARAES et al., 2013; MENDES et al., 2016;
RESTA, 2018). O trabalho de Ferreira, Lacerda e Zapata (2014) teve como foco as alteracdes
de hemoglobinas e concluiu que uma tendéncia atual da pesquisa € explorar o que os usudrios
desejam, seus sentimentos e as informacdes que recebem quando buscam servigos de genética
clinica. Samaka e Austin (2019) exploraram o processo e os resultados do AG na perspectiva
dos pacientes psiquidtricos e pontuaram a importancia de ouvir “verdadeiramente”, o que os
aconselhados estdo dizendo e sentindo, para um desfecho bem sucedido no processo de AG.
Madlensky et al. (2017) relataram que o AG pode ter diferentes desfechos, tais como: maior

conhecimento sobre a doenga; comportamentos positivos de satide e precisao do risco percebido
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pelos pacientes; além de diminuir a preocupacdo, a ansiedade e o conflito decisorio.

Desde a década passada, varios instrumentos foram desenvolvidos para conhecer e
avaliar os desfechos do AG (ATENAS et al., 2017). As tematicas abordadas com maior
frequéncia s@o: o conhecimento do risco genético, o estado de satide e a qualidade de vida das
pessoas atendidas em tais servicos (PAYNE et al., 2008). A maioria dessas ferramentas
tornaram-se instrumentos da psicologia, focadas em mensurar construtos como a ansiedade e a
depressao. Porém, até entdo, nenhuma era suficientemente abrangente para a avalia¢ao integral
dos aspetos relevantes da qualidade do AG propriamente dito, do seu processo e dos seus
potenciais efeitos (BERNHARDT et al., 2000; KASPARIAN et al., 2007; McALLISTER et
al., 2008a).

Uma revisdo sistemdtica publicada recentemente, apontou muitos estudos com
metodologias rigorosas, concentrados principalmente no AG para sindromes hereditarias, que
utilizaram diferentes escalas para avaliar o aconselhamento (ATENAS et al., 2017). Os autores
concluiram que ha necessidade de melhor o rigor metodolégico na utilizagdo de escalas
especificas e validadas (ATENAS et al., 2017).

Cragun e Zierhut (2019) elaboraram, por meio de uma revisao da literatura, um modelo para
avaliar os desfechos do aconselhamento, intitulado como “Framework for Outcomes of Clinical
commUnication Services” (FOCUS). O instrumento consiste em seis dominios: 1) estratégia de
comunicacdo (ou seja, a combinagdo de habilidades e processos empregados para atingir as
metas); 2) medidas de processo de comunicagao; 3) experi€ncia de atendimento ao paciente; 4)
alteracdes do paciente; 5) saide do paciente; e 6) mudangas familiares. Entretanto, ainda €
precoce afirmar se essas medidas se mostrardo eficazes e uteis, uma vez que ainda nao foi
avaliada a sua validade e confiabilidade. No entanto, o modelo aponta a complexidade de
mensurar os resultados do AG, além de outras medidas, como a ansiedade e as escolhas
reprodutivas (CRAGUN; ZIERHUT, 2019).

A inexisténcia de escalas, validadas e especificas, para a avaliagdao do aconselhamento
¢ uma limitacdo que precisa ser revertida, j4 que € cada vez mais importante que os Servicos
clinicos possam demonstrar que proporcionam beneficios aos clientes atendidos e uma maneira
de mensurar estes beneficios é o uso de medidas de resultado relatadas pelo paciente
(SKIRTON, 2001; PANEQUE et al., 2016; COSTAL TIRADO et al., 2017). Com o objetivo
de identificar medidas apropriadas para mensurar os resultados do AG, a National Society of
Genetic Counselors (NSGC) nomeou um comité de pesquisadores permanentes para prosseguir
na busca, no estabelecimento e na avaliacdo de de medidas dos desfechos do aconselhamento

genético (HOOKER et al., 2017).
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1.2 Empoderamento como um referencial para o aconselhamento genético

O conceito de empoderamento foi originalmente descrito no campo do tratamento do
diabetes (FUNNELL et al., 1991) e, posteriormente, permeouo contexto de outras doengas
cronicas (TE BOVELDT et al.,2014; SCHOBERER et al., 2016). Ndo existe um consenso sobre
esse conceito e ndo estd clara qual a melhor maneira de mensurd-lo (ELLIOT; TURRELL,
1996; HERBERT et al., 2009; McALLISTER et al., 2012). Do mesmo modo, isso dificulta a
avaliacdo da eficdcia das intervencdes propostas para promové-lo (Bravo et al., 2015). A
maioria das defini¢des, encontradas na literatura, concordam que “empoderar” o paciente €
tornd-lo capaz de tomar suas proprias decisdes sobre seu tratamento, por meio do conhecimento
(FUNNELL, 2004; AUJOULAT; D’HOORE; DECCACHE, 2007).

Apesar dessa defini¢do ainda nao ser formalizada, o empoderamento ganhou destaque
nos servicos de saide (WALLERSTEIN, 2006; HERBERT et al., 2009), por ter potencial de
melhorar a relagdo custo-eficicia dos cuidados, especialmente para pacientes com doencgas
cronicas. Conforme apontaram Nolte e McKee (2008) o gerenciamento desses individuos € um
desafio mundial dos sistemas de saide. Um aspecto-chave das estratégias politicas para
controlar custos € a proposicdo de intervencdes que capacitem o autogerenciamento a ser
desenvolvido por esses sujeitos (DHC, 2008). Essa proposi¢ao pode ser sustentada, visto que o
empoderamento € totalmente focado na autonomia do cliente, e os resultados de um tratamento
podem ser otimizados se 0s pacientes participarem ativamente do mesmo e assumirem a
responsabilidade por sua prépria saide (CHEN et al., 2016). A melhoria da ativacdo e do
fortalecimento do paciente, também podem beneficiar o relacionamento com os profissionais
de satde, além de aumentar a eficiéncia dos servigos que prestam cuidados em saude.

Bravo et al. (2015) realizaram um trabalho com o objetivo de desenvolver um mapa
conceitual do empoderamento do paciente e identificar os seus componentes (Figura 1). Para
desenvolver este mapa os autores realizaram uma revisao da literatura e entrevistas cognitivas
com: pacientes, familiares, pesquisadores da drea, profissionais e gestores da saide. Os
pesquisadores conseguiram identificar cinco componentes-chave do empoderamento do
paciente: o ethos subjacente, os moderadores, as intervencdes, os indicadores e os resultados
(Figura 1) (BRAVO et al., 2015). Dentro desse mapa conceitual, destaca-se o ethos subjacente,
que define os direitos, responsabilidades e oportunidades dos pacientes, assim como as
responsabilidades dos provedores de cuidados e dos sistemas de saude (Figura 1) (BRAVO et
al., 2015)

O mapa conceitual apresentado nesse estudo € uma contribui¢ao inovadora, pois mapeia

cinco atributosessenciais para o empoderamento e integra outros construtos, tdo importantes
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quanto este primeiro para o processo de AG: o letramento em sadde, a autogestdo e a tomada
de decisdo compartilhada (BRAVO et al., 2015). O letramento é considerado um indicador do
empoderamento, porque os pacientes precisam ser capazes de entender as informacgdes médicas
para usd-las de forma eficaz (NUTBEAM, 2000). Entretanto vale ressaltar que o letramento é
um conceito distinto do empoderamento (SCHULZ; NAKAMOTO, 2013), e, apesar de
necessdrio, ele ndo € suficiente para garantir o empoderamento do paciente (De HAES;
BENSING, 2009). Contudo, ha evidéncias que o letramento em saude, pode influenciar na

comunicacdo entre o aconselhado e o aconselhador e, consequentemente, auxiliar na tomada de

decisdao compartilhada (EDWARDS; DAVIES; EDWARDS, 2009; EDWARDS et al., 2012).

Figura 1 — Mapa conceitual do Empoderamento
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A tomada de decisdo compartilhada, também € um conceito essencial para o
empoderamento. Todavia, para ela funcionar é preciso descontruir o modelo biomédico
tradicional, o qual o paciente, geralmente, e desprovido de autonomia e niao exerce um papel
pro-ativo (AUJOULAT; D’HOORE; DECCACHE, 2007; JETHWANI; SPERBER, 2017).
Elwyn et al. (2012) propde que a decisao compartilhada seja dividida em trés partes: os
profissionais introduzem uma opc¢dao de escolha; descrevem todas as possibilidades e as
ferramentas de apoio; e, por fim, colaboram com 00 paciente e/ou a familia na tomada deuma

decis@ao. Quando os individuos se sentem respeitados por seus médicos ou cuidadores, fazem
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as perguntas certas e conduzem o processo de escolha, pois tornam-se empoderados (ELWYN
et al., 2012; JETHWANI; SPERBER, 2017).

Recentemente, foi realizado um estudo cujo objetivo principal foi avaliar e comparar a
eficdcia das intervencdes propostas para empoderar pessoas acometidas por doencas cronicas
(WERBROUCK et al., 2018). Nessa pesquisa vérias técnicas de mudanca de comportamento
(TMCs) foram sugeridas, mas os pesquisadores ndo conseguiram concluir quais e quantas
TMCs sao realmente necessdrias para alcangar o empoderamento de um paciente. O trabalho
de Werbrouck et al. (2018) baseou-se no conceito de empoderamento proposto por Bravo et al
(2015) e identificou alguns exemplos de intervencdes empoderadoras, como: educacdo,
entrevista motivacional, tomada de decisdo compartilhada, estabelecimento de metas e auto
avaliagdo. Lowe et al. (2009) realizaram um estudo de intervencdo, longitudinal, junto a
pacientes com doencas crdnicas, que participavam de um programa educativo, no qual era
oferecido apoio social e atividades educativas em grupo, baseadas na resolucdo de seus
problemas. Ao apresentar seus resultados, esses pesquisadores ressaltaram a importancia do
conhecimento, o qual também € enfatizado em duas referéncias sobre empoderamento do
paciente amplamente citadas na literatura (FUNNELL, 2004; AUJOULAT; D’HOORE,;
DECCACHE, 2007). Além da énfase dada ao conhecimento, Bravo et al (2015) destacaram em
seu modelo conceitual (Figura 1) o letramento em satide, como um dos indicadores do
empoderamento do paciente.

Devido ao empoderamento ser um processo individual (AUJOULAT; D’HOORE;
DECCACHE, 2007), é preciso uma somatéria de intervengdes, como, por exemplo: a
autoeficdcia, o controle pessoal percebido, a participacdo em atividades compartilhadas, a
tomada de decisdo e a autogestdo, para alcan¢d-lo e mensurad-lo (SCHULZ; NAKAMOTO,
2013; BRAVO et al., 2015; WERBROUCK et al., 2018). O conhecimento foi a intervencao
positiva mais relatada, seguida do estabelecimento de metas e o planejamento de acdes
(WERBROUCK et al., 2018), contudo estas trés TMCs ndo devem ser interpretadas como
suficientes para facilitar o empoderamento do paciente (CORTEZ et al., 2017), por mais que
elas estejam incorporadas nas definicdes mais comuns desta teoria (ABRAHAM; MICHIE,
2008; MICHIE et al., 2013). Com bases nestes achados o empoderamento pode ser apoiado em
intervengdes para os pacientes com doengas cronicas, sendo o conhecimento o ponto central
havendo a necessidade de outras TCMs para alcanca-lo (WERBROUCK et al., 2018).

Exitem varios instrumentos validados, especificos para avaliar o empoderamento de
pacientes com doengas cronicas, os quais: escala de empoderamento para satide mental

(ROGERS et al., 2008), escala de empoderamento para diabetes (ANDERSON et al., 2000) e
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escala de capacitacdo do paciente com cancer (BULSARA et al., 2006), todas elas foram
desenvolvidas de forma independente e t€m como referencial o empoderamento dopaciente. Na
area do AG existe a Genetic Counseling Outcome Scale (GCOS-24), escala criada por
McAllister et al. (2011a), que possui como objetivo mensurar o empoderamento como o
desfecho do AG. Ademais, a GCOS-24 tem sido utilizada em diversos trabalhos como um
importante instrumento para avaliar o AG e os servigos de genética (INGLIS et al., 2015;
COSTAL TIRADO et al., 2017; DAVISON et al., 2017; PALMER et al., 2018; ISON et al.,
2019).

1.3 Genetic Counseling Qutcome Scale

Diante desse cenério mundial, um grupo de pesquisa do Reino Unido, liderado pela Dra.
Marion McAllister, tem se dedicado, ha alguns anos, a estudar sistematicamente os desfechos
proporcionados pelo processo de AG e a avaliagdo de servigos de genética clinica. Apds ter
realizado uma revisdo sistemdtica da literatura, seu grupo de pesquisa, detectou a necessidade
de criar uma nova medida para quantificar os beneficios, que as intervencdes realizadas em
servicos de genética clinica poderiam proporcionar para os individuos atendidos e para suas
familias (McALLISTER et al., 2007b)

Esse grupo de pesquisadores realizou uma ampla pesquisa qualitativa e identificou, do
ponto de vista dos usudrios desses servigos, quais eram suas necessidades e preocupacdes em
relacdo ao AG. Em relacdo aos efeitos emocionais e psicossociais do aconselhamento, eles
relataram: ansiedade; culpa; e, sobretudo, preocupacdo com os filhos. Esses aspectos eram mais
reportados do que as preocupagdes com a préopria saide e do que emogdes como: raiva;
incerteza; tristeza, pesar; depressdo e redencdo. Dentre essas emocdes, a ansiedade parece ser
prevalente em pessoas portadoras ou com risco para doencas genéticas e seusniveis podem
variar ao longo da vida e conforme as situagdes enfrentadas. Por esse motivo, intervengdes que
auxiliem as pessoas a lidar com esse seintoma, podem melhorar o resultado do aconselhamento
para o paciente e, assim como para os seus familiares (McALLISTER et al., 2007a).

Payne et al. (2007) desenvolveram uma pesquisa com o objetivo de explorar quais
dimensdes, 0s pacientes e os profissionais de satide, acreditam que sejam necessdrias para
avaliar os beneficios dos quais os aconselhados podem usufruir durante o processo de AG.
Nesse estudo foram identificadas nove dimensdes que eles consideraram importantes para esse
fim, que sdo: tomada de decisdo, conhecimento da condi¢do genética, controle pessoal
percebido, percep¢do de risco, nivel de satisfacdo com o servigo, manejo de expectativas,

capacidade de lidar com a doenca genética, precisdo do diagndstico e qualidade de vida
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(PAYNE et al., 2007). Cada dimensdo de uma escala, ainda, pode ser relevante para avaliar um
aspecto diferente de um servico de genética. Dessa forma. pode-se identificar qual aspecto do
servico se mostra util e qual € necessario melhorar (PAYNE et al., 2008). Entretanto, é
desafiador conseguir mensurar estes beneficios (CLARKE; PARSONS; WILLIAMS, 1996;
WANG et al., 2004; PAYNE et al., 2008).

Assim, McAllister et al. (2011b) conduziu um estudo qualitativo, que utilizou como
referencial a Teoria Fundamentada em Dados (GLASER e STRAUSS 1967), a partir do qual
emergiu o construto de empoderamento como uma medida de desfecho relatada pelo paciente
(PROM, patient reported outcome measure). Por intermédio dessa teoria, um modelo &,
geralmente, construido em torno de uma categoria central, um tema “forte” que emerge a partir
de dados e parece reunir todos os outros temas sob o modelo (GLASER e STRAUSS 1967,
MCcALLISTER et al., 2011b). O empoderamentofoi proposto para resumir e integrar os
principais beneficios que os pacientes buscam em um servi¢co de aconselhamento. Em 2008,
McAllister et al., propds quatro dimensdes para esse construto: tomada de decisdo,
conhecimento e compreensdo, instrumentalidade e orientagdo futura. O empoderamento,
conforme proposto por McAllister, descreve como os servigos de genética podem maximizar
os beneficios aos pacientes e suas familias (McALLISTER et al., 2008b).

A fim de explorar a relevancia do construto do empoderamento e de refina-lo, se
necessario, McAllister et al. (2011b) desenvolveram um trabalho junto a pacientes, seus
familiares, grupos de apoio a pessoas que convivem com doengas genétcas e profissionais de
saiude. Os resultados dessa pesquisa culminaram em algumas mudangas nas dimensdes do
construto originalmente propostas: a dimensdo “orientagdo futura”, por necessitar de
explicacOes extra, foi modificada para “esperancga”, palavra que apareceu em vdrias entrevistas;
e houve a identificagcdo de mais uma dimensao, ou seja, a “regulacdo emocional”, resultado
consistente com evidéncias de que os efeitos emocionais, gerados pelas doengas genéticas, sdao
problematicos para o paciente e sua familia (McALLISTER et al., 2008a). Em suma, o construto
do empoderamento foi refinado e pode capturar cinco dimensdes (Quadro 2) (McALLISTER
et al., 2011a), que se assemelham as identificadas por um grupo do Western States Genetics
Services Collaborative (WSGSC) (SILVEY et al., 2009).

Para mensurar o empoderamento e, consequentemente, a eficicia do AG, foi elaborado
um questiondrio de 84 itens, com o objetivo de criar uma PROM. Uma amostra, cinco vezes
maior que os itens a serem analisados, foi recrutada, para realizar as andlises psicométricas
necessdrias para a validagdo da escala (GORSUCH, 1983; CATTELL, 1978). Com a finalidade

de decidir quantos fatores seriam extraidos da andlise fatorial exploratéria (AFE), foi utilizada
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a andlise paralela (AP), para gerar 1000 matrizes de dados aleatdrios, que sugeria uma estrutura
de sete fatores, sendo quealguns apresentaram correlacdo negativa (McALLISTER et al.,
2011a). Os itens ndo foram selecionados apenas com base nas cargas fatoriais mais elevadas,
como usualmente € feito. Eles foram selecionados: pela ordem de classificagdo dos itens dentro
da AFE; as questdes que a pesquisa qualitativa sugeriu serem mais relevantes para as familias
afetadas por condigdes genéticas; e pelo julgamento clinico sobre quais itens forneceriam
informacdes tteis para a anédlise de servicos de genética. O resultado final foi a GCOS-24, uma
escala composta por 24 itens, cada um com sete categorias de resposta de estilo Likert, com
pontuagdes que variam de 24 (menor escore de empoderamento) a 168 (maior escore de

empoderamento). (McALLISTER et al., 2011a).

Quadro 2 — Dimensodes capturadas pelo construto do empoderamento

Dimensao Definicao

Capacidade de tomar decisdes importantes sobre a vida

Controle decisional de maneira informada.

Ter informacdes suficientes sobre a condi¢ao genética, de
Controle cognitivo modo a incluir riscos para si e seus familiares; e qualquer

tratamento, prevencao e apoio.

Controle comportamental | Capacidade de fazer uso efetivo dos sistemas de satide e

de assisténcia social, em beneficio de toda a familia.

Regulacdo emocional Capacidade de controlar seus sentimentos relativos a ser

portador de uma condi¢do genética na familia.

Olhar para o futuro e ter esperanca de uma vida familiar
Esperanca satisfatoria, para si mesmo, sua familia e/ou futuros
descendentes.

Fonte: McALLISTER et al., 2011a

A GCOS-24 foi avaliada por meio de correlacdo bivariada. e. A consisténcia interna (o
=0,87) e a confiabilidade no teste-reteste (r = 0,86) foram consideradas boas. A escala mostrou
sensibilidade a mudanga ao longo do tempo, com um tamanho de efeito de médio a grande (D
de Cohen = 0,70). Portanto, ela foi considerada uma PROM adequada para avaliar o

empoderamento e, indiretamente, o AG e os servicos de genética clinica (McALLISTER et al.,

2011a).
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1.4 Genetic Counseling Outcome Scale: no mundo

A partir da sua versdo original, a GCOS-24 ja foi traduzida e adaptada em trés paises:
Dinamarca, Espanha e Holanda (DINESS et al, 2017; MUNOZ-CABELLO et al, 2017;
VOORWINDEN et al., 2019). Além disso, foi utilizada como instrumento para avaliar o AG
em diversos servicos de aconselhamento genético (INGLIS et al., 2015; COSTAL TIRADO et
al., 2017; DAVISON et al., 2017; PALMER et al., 2018; ISON et al., 2019).

No Canad4, a avaliagdo de um servico de AG psiquidtrico identificou melhora
significativa nas pontuacdes da GCOS-24 antes do aconselhamento (108,46) e apds o
aconselhamento (127,0). Sua consisténcia interna também foi avaliada e observou-se um o de
Cronbach = 0,86 (INGLIS et al., 2015).

Costal Tirado et al. (2017) realizaram um estudo exploratério, cujo objetivo era verificar
os beneficios e desafios das PROMs com a finalidade de melhorar a qualidade do servicos de
genética clinica. A GCOS-24 demostrou um aumento significativo no escore de
empoderamento ap6s o AG (104,45/115,33), com tamanho de efeito médio e grande (D de
Cohen = 0,64). O estudo afirmou que o instrumento tinha potencial para gerar informagdes
sobre a pratica clinica, com possivel utilidade na tomada de decisao do paciente (COSTAL
TIRADO et al., 2017).

No estudo de Davison et al. (2017) foram utilizadas trés escalas, entre elas a GCOS-24.
Alguns pacientes afirmaram que os itens da GCOS-24 “ndo eram aplicdveis” para eles. Embora
a GCOS-24 fosse especificamente concebid para utilizagdo no contexto de um servi¢o de
genética clinica, seus resultados foram inferiores aos dos outros instrumentos empregados no
estudo. Os autores sugerem explorar uma versdao abreviada da GCOS-24 (DAVISON et al.,
2017).

Palmer et al. (2018) utilizou a GCOS-24 para mensurar os niveis de empoderamento
dos pais que possuem filhos com doencas raras nao diagnosticadas. Os autores concluiram que
a GCOS-24 pode ndo capturar, totalmente, todos os aspectos importantes para as familias que
convivem com uma condi¢do genética ndo diagnosticada (PALMER et al., 2018).

Ison et al. (2019) utilizaram a GCOS-24 para avaliar o AG realizado junto a pacientes
com doengas cardiovasculares hereditarias. A escala foi aplicada em dois momentos: antes do
aconselhamento e apds um periodo de duas a seis semanas. Seusescores aumentaram
significativamente. Os autores afirmaram que a escala oferece a oportunidade de avaliar
resultados especificos do AG e oferece uma oportunidade para refletir sobre seus aspectos que
podem exigir melhorias (ISON et al., 2019).

O trabalho de Munoz-Cabello et al. (2017) teve como objetivo traduzir o GCOS-24 para
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o espanhol, garantir que a versdo nesse idioma fosse apropriada para uso na Espanha e realizar
uma avaliagdo preliminar das propriedades psicométricas. A consisténcia interna da versao
espanhola foi boa (o de Cronbach = 0,84). As pontuacdes de empoderamento apds o AG foram
maiores (antes d = 113,08/depois do AG = 123,49), com um efeito de tamanho médio a grande
(Cohen's d = 0.70). Isso sugere que a GCOS-24, na Espanha, responde a mudangas nos niveis
de empoderamento, aps o0 acompanhamento em um servico de genética (MUNOZ-CABELLO
et al., 2017).

O estudo do DINESS et al. (2017), relata a tradugdo e a adaptagdo da GCOS-24 para
uso na Dinamarca. A GCOS-24dk obteve uma variacdo de escores de 82 a 153, sua consisténcia
interna foi relativamente boa (o de Cronbach = 0,79). Os pesquisadores concluiram que o
instrumento pode ser ttil para o futuro, no desenvolvimento de servigos de genética clinica na
Dinamarca. Todavia, reforcaram que € necessario realizar mais testes psicométricos antes de
disponibilizé-la.

Voorwinden et al. (2019) avaliaram as propriedades psicométricas da GCOS-24 e
elaboraram uma versao holandesa, diante das duas versdes apresentadas anteriormente, essa
mostra-se como sendo a mais completa em ralacdo aos testes estatisticos realizados. A AFE
identificou uma estrutura com seis fatores: incerteza sobre a hereditariedade, esperanca,
emogdes negativas, conhecimento sobre a condi¢do genética, conhecimento sobre servicos e
incerteza sobre o tratamento. A escala original foi modificada e alguns itens foram retirados (6,
7, 13, 15, 22 e 24). A consisténcia interna da GCOS-18, versdo holandesa, foi satisfatoria
(Cronbach, s o = 0,77) e a confiabilidade no teste-reteste foi excelente (ICC = 0,92) Os
resultados demonstraram que a versdo apresentada por Voorwinden et al. (2019), foi capaz de
mensurar o empoderamento dos pacientes apds 0 AG (VOORWINDEN et al., 2019).

No Brasil o processo de adaptacdo e validagdo da escala teve inicio em 2014, sendo
conduzido pelo Grupo de Estudos e Pesquisas de Genética e Gendmica (GEPEG). O GEPEG
escolheu trabalhar com esta escala, porque seu processo de criagdo foi rigoroso, abrangeu vérias
escalas e uma ampla pesquisa qualitativa, do ponto de vista dos usudrios dos servigos de
genética clinica (SEGUNDO-RIBEIRO, 2016). Tanto na tradu¢do como na retrotradu¢do nao
foram detectados problemas. Todavia, na validacdo semantica surgiram algumas dificuldades
de compreensdo em relacdo as categorias de resposta e aos itens invertidos, mas, de maneira
geral, a escala foi bem aceita e considerada de facil compreensdo. A andlise da consisténcia
interna foi feita por meio do cdlculo do Alfa de Cronbach (0,71) e para avaliar o teste-reteste,
que mensurou a estabilidade do instrumento, observou-se um coeficiente de correlacdo

intraclasse (ICC = 0,52) (SEGUNDO-RIBEIRO, 2016). Dessa forma, a GCOS-24, foi



35

considerada um instrumento com consisténcia interna baixa, por estar muito perto do limite
aceitdvel (quanto maior a correlacio entre os itens, maior o alfa, cujo valor minimo deve ser
0,70) e uma estabilidade moderada (cujos valores ideais devem estar compreendidos no
intervalo de 0,41 < ICC < 0,60) (McDOWELL; NEWEEL, 1996).

Dessa forma, evidenciou-se a necessidade de ampliar as andlises psicométricas
preliminarmente realizadas (SEGUNDO-RIBEIRO, 2016), por meio de estatistica mais
robusta, conforme, ttambém, sinalizaram outros pesquisadores que realizaram adaptagdes e
valida¢des da escala em outros paises (DINESS et al., 2017; MUNOZ-CABELLO et al., 2017).

No cendrio nacional hd uma escassez de instrumentos para avaliar o processo de AG,
assim os servicos onde o AG tem sido oferecido. A validagdo de um instrumento apropriado
com essa finalidade e com potencial para, também, avaliar o empoderamento é importante para
fornecer aos profissionais e pesquisadores da arena da genética e da gendmica, uma ferramenta
rapida e confidvel.

Diante desse panorama, a presente proposta de investigacdo cientifica foi conduzida
com o intuito de ampliar os testes psicométricos, para confirmar, estatisticamente, a validade,
a responsividade, a confiabilidade e a estabilidade da GCOS-24, a fim de disponibiliza-la para
os profissionais atuantes na genética clinica no Brasil, com vistas a oferecer um cuidado de

saude baseado em gendmica, de exceléncia, aos usudrios dos servicos e aos seus familiares
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2. OBJETIVOS
2.1 Objetivo geral

Investigar as propriedades psicométricas da Genetic Counseling Outcome Scale
(GCOS-24) para o idioma Portugués-Brasileiro, por intermédio de anélises estatisticas robustas,

com vistas a desenvolver um instrumento mais estavel e seguro.

2.2 Objetivos especificos

e Testar a dimensionalidade da GCOS-24.

* Mensurar a confiabilidade da interpretagdao do instrumento.

* Ampliar a seguranca do modelo proposto.
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3 MATERIAIS E METODOS

3.1 Tipo de Estudo
Este estudo caracteriza-se como uma investigacao metodoldgica, de corte transversal,
com o proposito de validar, para o Brasil, o instrumento GCOS-24. Quando um estudo é
denominado metodoldgico, tem-se como objetivo efetuar investigacdes controladas de dados,
bem como contribuir de forma relevante, por meio de seus resultados, para futuras pesquisas.
O delineamento transversal caracteriza-se pela temporalidade da coleta de dados a ser realizada

em um Unico periodo de tempo (POLIT; BECK; HUNGLER, 2004).

3.2 Cenario do Estudo

Por ocasido da coleta inicial dos dados (SEGUNDO-RIBEIRO, 2016), os participantes do
referido estudo eram atendidos pelo Servico de Genética Médica do Hospital das Clinicas de
Ribeirdo Preto, que € vinculado ao Departamento de Genética da Faculdade de Medicina de
Ribeirao Preto/Universidade de Sdo Paulo (FMRP/USP). Esse servico presta assisténcia
médica, hospitalar e ambulatorial, realizando a prevencdo, o diagndstico, o tratamento e o
acompanhamento de sujeitos em risco ou portadores de doengas geneticamente determinadas.
A coleta de dados ocorreu enquanto os usudrios aguardavam a consulta médica nos

ambulatérios do referido servico, os quais ocorrem diariamente.

3.3 Amostra

Nesta pesquisa, foram utilizados dados coletados, anteriormente, no estudo realizado
por Segundo-Ribeiro (2016) (SEGUNDO-RIBEIRO et al., em fase de publicacdo). A amostra
foi considerada por conveniéncia, do tipo consecutiva, pois os participantes foram abordados
na ordem em que chegavam para suas consultas médicas no servico de genética do
HCFMRP/USP. Foram convidados a participar do estudo os usudrios do servico de genética
acima descrito, com 18 anos de idade ou mais, em processo de aconselhamento genético, que
apresentavam habilidades suficientes para a compreensdo dos procedimentos de coleta de
dados, avaliada pela observacao atentiva dos pesquisadores. Acompanhantes sem graus de
parentesco com os participantes e seus familiares ndo consanguineos nao fizeram parte da
amostra final, que foi composta por 278 individuos. O processo de obten¢dao do consentimento
para cada um dos participantes foi cuidadosamente realizado (Anexo A) e obedeceu aos
cuidados éticos compreendidos na Resolugcdo 466/12 do Conselho Nacional de Sadde, que

orienta pesquisas com seres humanos (Plataforma Brasil, protocolo CAAE - n°
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32055314.3.0000.5393).

Os dados coletados foram armazenados e tabulados eletronicamente, as respostas foram
codificadas e organizadas no aplicativo Microsoft Office Excel. Em distintos momentos,
realizou-se a dupla digitacdo e a presente proposta de investigacdo cientifica utilizou-se dos
dados sociodemograficos (Anexo B) e das respostas ao instrumento (GCOSbr-24) (Anexo C),

propriamente dito.

3.4 Analise estatistica
Com a finalidade de alcangar os objetivos propostos, apresentamos as andlises efetuadas
por meio dos softwares SPSS 23 e o Factor 10.8.01.
A realizacdo da andlise fatorial exploratéria exige o cumprimento de diversas etapas,
tais como: a inspecdo dos dados, o método de anédlise dos fatores, a técnica de retencao dos
fatores, a técnica de rotagcdo dos fatores e o nivel de corte das cargas fatoriais (HOWARD,

2016). Essas etapas serdo sistematicamente apresentadas para a validagcdo de construto.

3.4.1 Relacio amostra/itens

O dimensionamento dos participantes nos estudos psicométricos tem sido usualmente
realizado sobre o nimero de itens (BRIGGS; MAcCALLUM, 2003). A abordagem escolhida
foi dos pesquisadores Costello e Osbourne (2005), que demonstraram uma relacdo a partir de
10:1. Assim, preconiza-se a inclus@o de 10 participantes por item do instrumento, para que haja
a reducdo do erro e das imprecisdes na solu¢cdo dos modelos psicométricos, tais como:
percentagem da amostra com estrutura fatorial correta, reducdo dos itens mal classificados no
fator errado, média de erros nos autovalores, média de erros nas cargas fatoriais, percentagem
de andlises que falham, depois de 250 interacdes, e percentagem dos casos de Heywood. Em
resumo, € muito provavel que instrumentos com bons ajustes iniciais, mas realizados com
amostras pequenas, apresentem instabilidade na medida e desarranjo no modelo em outros

contextos, incidindo sobre a precisao da medida em outras populacdes e cendrios.

3.4.2 Testagem da Distribuicio dos dados
Inicialmente, foi realizada uma andlise estatistica descritiva exploratdria para a andlise
da normalidade da distribui¢do dos dados, a partir da assimetria e achatamento, por meio do
Teste de Kolmogorov-Smirnov (K-S) e do Teste de Normalidade Multivariada de Mardia
(MARDIA, 1970). Essa andlise é fundamental para a escolha do método de extracdo da andlise

fatorial, que € baseada em correlacdo de Pearson ou em correlagdes policoricas, caso haja
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violacdo da normalidade da distribui¢do (MUTLEN; KAPLAN, 1985, 1992). Em caso de
violagdo, as correlagdes policdricas t€ém sido apontadas como mais precisas e robustas (CHO;

LI; BANDALQOS, 2009; HOLGADO et al., 2010; GASKIN; HAPELL, 2014).

3.4.3 Analise Fatorial Exploratéria (AFE) e Confirmatoéria (AFC)

A testagem da dimensionalidade foi realizada com a Andlise Paralela Robusta (APR)
por meio da Minimun Rank Fator Analysis (MRFA), que minimiza a variancia comum dos
residuos. Logo, foram geradas 500 matrizes policéricas pelo método de estimagao aleatdria dos
valores observados, que oferece estimativas mais fidedignas (TIMMERMAN; LORENZO-
SEVA, 2011). A robustez do teste foi determinada a partir da associa¢do de um bootstrap com
uma extrapolacdo amostral para 5000. A estima¢ao da matriz policérica foi realizada por meio
do Bayes Modal Estimation (CHOI et al., 2011).

Para a testagem da dimensionalidade do instrumento associou-se a APR a Raiz Latente
(KAISER, 1960) com valor maior do que 1. A APR € considerada uma das técnicas mais
robustas e precisas para testagem de dimensionalidade (GARKIN; HAPELL, 2014; HOWARD,
2016), mas € pouco utilizada por nao estar disponivel na maioria dos softwares comerciais.

A extragdo dos fatores foi feita pela técnica RULS (Robust Unweighted Least Squares),
que reduz os residuos das matrizes (BRIGGS; McCALLUM, 2003; FERRANDO; LORENZO-
SEVA, 2017). Foi adotada a rotacdo Promax que € uma técnica ndo-ortogonal, a qual assume
que os itens se correlacionam (HAIR et al., 2014; GASKIN; HARPELL, 2014; HOWARD,
2016).

3.4.4 Teoria de Resposta ao Item

Adotou-se como indicadores de avaliagcdo da unidimensionalidade (FERRANDO;
LORENZO-SEVA, 2017), os seguintes indices: UNICO (Unidimensional Congruence > 0,95),
ECV (Explained Common Variance > 0,80 (BENTLER, 2009; QUINN, 2014) e MIREAL
(Mean of Item Residual Absolute Loadings < 0,30). Foi utilizada a técnica de GRM — Graded
Response Model (SAMEJIMA, 1969) para estrutura politdmica com o modelo de dois
parametros (2PL), analisando o indice de discriminacao do item, que mede a forca de associagao
entre o item e a varidvel latente (TUERLINCXX; DeBOECK, 2001) e tem interpretagcdo similar
as cargas fatoriais da andlise fatorial exploratéria (COUTO; PRIMI, 2011; CAMILLI; FOX,
2015). No caso de o modelo ser multidimensional como estabelecido no instrumento original
(McALLISTER et al., 201la), o indice observado € o MDISC (Discriminagio

Multidimensional do Item).
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Estudos tém utilizado e recomendado a integragcdo das técnicas de validagdo buscando
uma maior precisdo e qualidade dos instrumentos (VERSTRALEN; BECHGER; MARIS,
2001; STEPP et al., 2012; EATON et al., 2014; CAMILLI; FOX, 2015). Tais estudos apontam
que a integracao dos dois métodos (Fatoriais e Teoria de Resposta ao Item) traz muito mais

informacdes ao modelo (POLLARD et al., 2009; PETRILLO et al., 2015).

3.4.5 Parametros de qualidade dos instrumentos

Usualmente, os artigos de validagdo tém utilizado parametros minimos, deixando de
buscar indices que indicam qualidades superiores do instrumento (GASKIN; HARPELL, 2014;
HOWARD, 2016). Desta forma, os critérios adotados para a adequacdo do instrumento nesse
estudo foram estipulados considerando o nimero de participantes e os niveis dos indices que
indicam excelente explicagao do modelo. Assim, as cargas fatoriais foram estabelecidas com o
indice minimo de 0,30, em busca de indices mais robustos, cujos valores devem estar acima de
0,50, preferencialmente, proximos ou superiores a 0,70 (TABACHNICK; FIDELL, 2013;
HAIR et al., 2014). Deve-se evitar que haja um nimero excessivo de itens com cargas fatoriais
e comunalidades acima 0,80-0,85, pois pode indicar problemas de colinearidade ou
multicolinearidade (TABACHNICK; FIDELL, 2013). As comunalidades devem ter valores
acima de 0,40 e em modelos mais complexos as comunalidades devem ficar acima de 0,60
(FIELD, 2013; HAIR et al., 2014; HOWARD, 2016). Deve-se refor¢ar que a manutencao ou
retirada de um item do modelo, na busca de adequacdo e acurdcia da solugdo fatorial é
dependente da magnitude das comunalidades, das cargas fatoriais, do tamanho da amostra e do
grau de overdetermination (capacidade do item em medir a varidvel latente) (GASKIN;
HAPELL, 2014). A interpretacdo integrada dos indicadores subsidia a manutenc¢do ou retirada

do item.

3.4.6 Indices de ajustamento na AFC

Destaca-se a importincia de levar em consideracdo as criticas feitas por Hair et al.
(2014) sobre a utilizacdo do valor 0,90 como referéncia para a adequacdo dos modelos na
andlise confirmatodria, sem avaliar as caracteristicas dos dados e dos participantes, o que ele
denomina de “ndmero magico”; recomendando e propondo um modelo de ajustamento baseado
no nimero de participantes e nimero de fatores. Em razao dessa orientag¢do optou-se por adotar
os parametros estabelecidos por Sivo et al. (2006) que considera o nimero de participantes e
controles do modelo requisitos para indicar os parametros de ajustamento, que sdo mais estritos

e atendem ao rigor estabelecido na realizacdo do presente estudo. Mesmo com um total de 278
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participantes inclusos no banco de dados desta pesquisa, a técnica de extragdo da AFC também
foi robusta (bootstrap = 5000), assim utilizou-se os parametros de adequacdo do modelo
também para esse dimensionamento. Estabeleceu-se como indices minimos para a adequagao:
Robust Mean-Scaled Chi Square/df (ASPAROUHOV; MUTHEN, 2010); NNFI (Non-Normed
Fit Index > 0,93); CFI (Comparative Fit Index > 0,94); GFI (Goodness Fit Index > 0,95); AGFI
(Adjusted Goodness Fit Index > 0,93); RMSEA (Root Mean Square Error of Aproximation <
0,07) e RMSR (Root Mean Square of Residuals < 0,08). Nao ha na literatura a defini¢do de
quantos indicadores sdo necessarios na AFC. Porém, Hair et al. (2014) indicam a necessidade

de adocao de cinco a seis indicadores.

3.4.7 Confiabilidade

Foi avaliada a partir de dois indicadores Alfa de Cronbach (CRONBACH, 1951) e
Omega de McDonald (1999). A adogio de dois indicadores busca aumentar a confiabilidade da
interpretacdo. Trizano-Hermosilla e Alvarado (2016) apontam que os indices de confiabilidade
sofrem efeitos da natureza da distribuicdo dos dados e do tamanho da amostra. Soma-se que
diversos artigos estdo apontado inconsisténcia da confiabilidade por meio do Alpha de
Cronbach (CORTINA, 1993; SCHMITT,1996; TRIZANO-HERMOSILLA; ALVARADO,
2016; VASKE; BEAMAN; SPONARSKI, 2017). Além dos dois fatores citados, o Alpha de
Cronbach pode ter seus valores elevados em decorréncia de escalas longas, de itens paralelos
e/ou redundantes ou, ainda, cobertura restrita do construto em analise (PANAYIDES, 2013).
Complementa-se com os apontamentos de Sijtsma (2009) de que, usualmente, o Alpha tem sido
utilizado mais como medida de consisténcia interna em vez de confiabilidade, e destaca que é
facil de comprovar que o alpha nio é uma medida de consisténcia interna. O que se torna um
problema ainda mais severo € a utilizagao do Alpha para a retirada de itens, uma vez que nao é
uma técnica adequada para isso.

Como os dados ja se mostraram com distribui¢do ndo-normal, sendo a amostra de n=
288, adicionou-se uma técnica robusta com bootstrap (n = 5000) e optou-se pela anélise das

trés técnicas de confiabilidade para aumentar a precisao do estudo.

3.4.8 Indices de replicabilidade, qualidade e efetividade da solucao
Estes indices serdo utilizados como forma de aumentar a seguranca da solucdo do
modelo proposto (HANCOCK; MUELLER, 2001; HANCOCK, 2001; FERRANDO;
LORENZO-SEVA, 2017). A replicabilidade do construto foi avaliada pelo Generalized G-H
Index, com indice maior do que 0,80 (RODRIGUES et al., 2016a). Quanto a qualidade e
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efetividade da estimativa dos fatores foram utilizados o Factor Determinacy Index, apontado
para uma estimativa adequada com valores maiores de que 0.90 (GRICE, 2001; RODRIGUES
et al., 2016b), EAP marginal reliability (>0,80), sensibility ratio (SR > 2) e Expected percentage
of true diferences (EPTD > 90%). A utilizac¢ao destes indices complementares é decorrente da
avalicdo de indices primérios, pois os indices de adequa¢do do modelo (goodness-of-fit), por si,
ndo garantem que a solucdo da andlise fatorial seja boa ou titil na pratica, pois € possivel obter
indices satisfatérios de solucdo baseados em itens de baixa qualidade (FERRANDO;

LORENZO-SEVA, 2017).



45

4. RESULTADOS
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4 RESULTADOS

4.1 Caracteristicas Gerais

Para o presente estudo, contamos com dados coletados junto a 278 participantes
(acometidos ou em risco para doencas genéticas e alguns de seus familiares consanguineos),
uma vez que a GCOS-24 possui 24 itens, a nossa relagdo amostra/item foi de 11 respondentes
para cada item do instrumento. A amostra foi composta por individuos que apresentaram idade
varidvel entre 18 a 70 anos, com idade média de 38 anos (DP. = 10,9), com predominio de
individuos do sexo feminino (77%), de baixa renda (56%, recebiam entre um a dois salarios
minimos), empregados (54,3%), casados (69,4%), brancos (67,6%) e catdlicos (53,6%). Na sua
maioria eram procedentes da zona urbana de Ribeirdo Preto e de diversas cidades da regido
(93,9%). Quanto a escolaridade, apenas 13% apresentavam ensino superior completo, 44,6%
estudaram mais de 12 anos, 15,4% possuiam ensino médio incompleto e 27% possuiam ensino
fundamental incompleto.

Em relacdo a andlise da distribui¢do dos dados, observamos algum tipo de violagcdo da
normalidade para todos os itens do instrumento 1,96 < Assimetria/EP > 1,96, e do achatamento
1,96 < Achatamento/EP > 1,96, sendo que para 10 deles houve violagdo tanto da assimetria
como do achatamento. O K-S demostrou que as viola¢des da normalidade foram significativas
(p <0,001) para todos os itens. O teste de normalidade multivariada também apontou violagao
da normalidade dos dados (Mardia (2600) = 20.054; p < 0,0001). Esse conjunto de resultados
apontou para a realiza¢do das andlises, que se utilizassem da técnica baseada nas correlagdes

policdricas, ao invés das baseadas em correlacdo de Pearson.

4.2 Analises psicométricas

A testagem da dimensionalidade foi a primeira andlise realizada, sendo que a mesma
ndo estabeleceu, preliminarmente, quantas dimensdes estariam presentes no instrumento. Dessa
forma, a anélises paralela (APR) poderia indicar, a partir do conjunto de itens e respostas, qual
seria a melhor solucdo para o modelo.

As medidas de adequac@o da amostra se mostraram em niveis aceitaveis: o determinante
da matriz em 0,0167, KMO = 0,70 e Esfericidade de Bartlettr = 276y 1901,8; p < 0,0001. As
andlises da matriz de correlagdes, da estatistica KMO (Kaiser-Meyer-Olkin) e o teste de
esfericidade de Bartlett possibilitaram uma boa perspectiva nas anélises fatoriais. Todavia, as
correlagdes policdricas indicaram possiveis problemas a serem enfrentados. Elas variaram de
-0,30 a 0,54, ou seja, alguns itens se correlacionaram com sinais distintos, e, portanto, seus

escores tenderam a variar de forma inversa, isto €, enquanto um aumentava o outro diminuia.
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Na testagem da dimensionalidade pelo conceito de autovalor maior do que 1, sugiram
oito fatores, mas a APR indicou apenas quatro dimensdes significativas, as quais explicariam
50,4% da varidvel latente. A diferenga entre o autovalor e a APR ocorreu porque a técnica de
autovalores tem superestimado o nimero de dimensdes/fatores (LORENZO-SEVA, 2013;
HOWARD, 2016). Esse fato, também pode ocorrer por problemas no ajustamento do modelo.
Além da possibilidade de os autovalores superestimarem as dimensdes, a inconsisténcia entre
as duas formas de testagem de tais dimensdes pode ser decorrente de instabilidades nos
indicadores primérios, as cargas fatoriais, comunalidades e MDISC (Tabela 1).

As andlises dos dados dos indicadores primérios indicaram problemas sisteméticos para
os trés indices: cinco itens (10, 11, 13,15 e 17) ndo tiveram cargas fatoriais significativas (>
0,30); quatro itens (5, 11, 19 e 23) tiveram dupla saturacdo (cross-loading), destacamos que
dois deles eram itens invertidos. Além dos problemas nas cargas fatoriais, 13 dos 24 itens, da
escala como um todo, tiveram comunalidades abaixo de 0.40, sendo que dos 10 itens inversos,
nove foram observados nessa condicdo. Para a discriminacdo multidimensional do item,
encontramos 14 dos 24 itens da GCOS com MDISC abaixo de 0,80, ja que os escores desse
indice devem ficar proximos ou superiores a 1. No MDISC, oito dos 10 itens invertidos ficaram
distantes de 1.

Esses resultados sugerem a necessidade de ajustes no instrumento. Portanto, todos os
itens que tiveram os escores invertidos para sua avaliacdo, por apresentarem no conteido um
efeito de negatividade, foram excluidos. Conforme recomendacdo de Hair et al. (2014) a
retirada de itens precisa ser feita um item por vez, até que o modelo atinja, ou se aproxime, dos
indicadores de qualidade apontados no método. Assim sendo, foram retirados os itens que
combinados apresentavam as menores cargas fatoriais, comunalidades e MDISC. Logo, foi
necessario refazer as andlises 25 vezes para que se encontrasse uma solucdo adequada e
consistente com os indicadores minimos de qualidade estabelecidos. A retirada dos itens foi
alterando de forma sistemdtica a configuracdo do instrumento. Diante desse cendrio, houve a
necessidade de retirarmos todos os itens inversos da escala original, destacados em negrito na
tabela 1 (4, 5, 10, 11, 12, 13, 17, 18, 21 e 22). Ademais, ainda tiveram que ser excluidos mais
quatro itens (6, 7, 15 e 24), o que resultou em um modelo final de 10 itens e ndo de 24 itens,

conforme o instrumento original (McALLISTER et al, 2011a).



Tabela 1 - Cargas Fatoriais, Comunalidades e Discriminacao Multidimensional do item - Extracdo Inicial.

48

Item

1. Eu tenho claro em minha mente o porqué sou atendido(a) em um servigo de
genética clinica.

2. Eu posso explicar o que a condi¢cao genética significa para as pessoas da
minha familia que podem necessitar saber.

3. Eu entendo o impacto da condi¢do genética para o(s) meu(s) filho(s) ou
filhos que eu possa ter.

4. Quando eu penso sobre a condi¢ao genética da minha familia, eu fico
chateado(a).

5. Eu nao sei aonde ir para obter a ajuda médica que eu e minha familia
precisamos.

6. Eu posso ver que coisas boas aconteceram por ter essa condi¢ao genética
em minha familia.

7. Eu posso controlar a forma como esta condi¢do genética afeta minha
familia.

8. Eu me sinto otimista sobre o futuro
9. Eu sou capaz de lidar com essa condi¢do genética em minha familia.

10. Eu niao sei o que posso receber de cada uma das possibilidades
disponiveis para mim, para tomar uma decisao informada.

11. Ter essa condicao genética na minha familia me faz sentir ansioso(a).

Extracao Inicial

A Fator 1 A Fator2 A Fator 3 A Fator 4 h? MDISC
0,78 0,57 1,22
0,71 0,51 1,03
0,52 0,5 0,96

0,56 0,36 0,75

-0,57 0,3 0,48 0,96

0,55 0,32 0,71

0,36 0,16 0,54
0,62 0,42 0,85
0,41 0,3 0,42 0,78
0,06 0,29

0,4 0,16 0,44



12. Eu nao sei se essa condicio genética pode afetar meus outros parentes
(irmaos, irmas, tias, tios, primos).

13. Em relacao a condicao genética da minha familia, nada que eu decidir
vai mudar o futuro do(s) meu(s) filho(s) ou filhos que eu possa ter.

14. Eu entendo as razdes pelas quais meu médico me encaminhou para o
servico de genética clinica.

15. Eu sei como obter ajuda ndo médica que eu e minha familia precisamos
(por exemplo, educacio, apoio financeiro, social).

16. Eu posso explicar o que significa essa condi¢do genética para pessoas fora
da minha familia, que podem precisar saber (por exemplo, professores,
assistentes sociais).

17. Eu nao sei o que posso fazer para mudar a forma como esta condicao
genética afeta a mim e a meus filhos.

18. Eu nao sei quem mais na minha familia pode estar em risco para essa
condicao genética.

19. Estou esperangoso(a) de que meu(s) filho(s) possa(am) olhar para o futuro
e ter uma vida familiar gratificante.

20. Eu sou capaz de fazer planos para o futuro.

21. Eu me sinto culpado(a) porque eu posso ter passado esta condicao
genética para o(s) meu(s) filho(s).

22. Eu sou impotente para fazer qualquer coisa sobre esta condicao
genética na minha familia.

23. Eu entendo quais preocupac¢des me trouxeram para o servico de genética
clinica.

24. Eu posso tomar decisdes sobre a condi¢do genética que podem mudar o
futuro do(s) meu(s) filho(s) ou de qualquer filho que eu possa ter.

0,63

0,76

0,5

0,72

0,8

0,34

0,42

0,43

0.4

0,39

0,55

0,17

0,06

0,45

0,12

0,67

0,25

0,26

0,59
0,69
0,24
0,35
0,5

0,19

0,49

0,29

0,86

0,34

1.4

0,53

0,6

1,14
1,46
0,53
0,72
0,9

0,5
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Fonte: elaborada pelo autor

negritos — itens com escores invertidos; A — carga fatorial; h? — comunalidades; MDISC — Discrimina¢ao multidimensional do item
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Por conseguinte, nosso modelo final proposto ficou composto por 10 itens, a saber: 1,
2,3,8,9,14, 16, 19, 20 e 23 (Tabela 2).

Ressaltamos que os indicadores primarios do modelo ajustado, listados na tabela acima
(Tabela 2), indicam a configuragao do instrumento validado com 10 itens, agrupados em dois
fatores: controle cognitivo (1, 2, 3, 14, 16 e 23) e esperanca (8, 9, 19 e 20), em acordo com as
dimensdes do construto de empoderamento, abrangidas pela GCOS-24 (McALLISTER et al,
2011a) e pela GCOS-18 (VOORWINDEN et al.,, 2019). Com a retirada dos itens que
apresentavam instabilidade ao modelo, os autovalores também convergiram para modelo de
dois fatores (Apéndice A).

O modelo final apresentou melhorias expressivas nos indicadores e todos saturaram
acima de 0,30 nas cargas fatoriais, sendo que nove dos 10 itens ficaram com cargas acima de
0,60. Apenas o item 9 teve comunalidades abaixo de 0,40 e com MDISC considerado distante

de 1.



Tabela 2 - Cargas Fatoriais, Comunalidades e Discriminacdo Multidimensional do item - Extracdo Final do Modelo Ajustado (GCOS-10br)

Modelo Ajustado
Item AFator 1 A Fator 2 h? MDISC
1. Eu ‘tenhci glaro em minha mente o porqué sou atendido(a) em um servigo de 0.81 0.57 1.26
genética clinica.
2. Eu posso explicar o que a condi¢do genética significa para as pessoas da minha
- i 0,76 0,52 1,1
familia que podem necessitar saber
3. Eu entendo o impacto da condig¢do genética para o(s) meu(s) filho(s) ou filhos 06 0.43 0.81
que eu possa ter. ’ ’ ’
8. Eu me sinto otimista sobre o futuro 0,64 0,42 0,83
9. Eu sou capaz de lidar com essa condi¢cao genética em minha familia. 0,38 0,33 0,59
14. Eu ente,nc‘io as razdes pelas quais meu médico me encaminhou para o servico de 0,63 0.43 0.84
genética clinica.
16. Eu posso explicar o que significa essa condi¢do genética para pessoas fora da
minha familia, que podem precisar saber (por exemplo, professores, assistentes 0,74 0,55 1,1
sociais).
19. Estou esperangoso(a) de que meu(s) filho(s) possa(am) olhar para o futuro e ter
. o S 0,9 0,74 1,8
uma vida familiar gratificante.
20. Eu sou capaz de fazer planos para o futuro. 0,84 0,7 1,53
23. Eu entendo quais preocupacgdes me trouxeram para o servico de genética clinica. 0,51 0,46 0,78

Fonte: elaborada pelo autor
A — carga fatorial; h? — comunalidades; MDISC — Discriminagdo do item multidimensional
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Ap0s essa etapa inicial, foram comparados os indicadores do modelo inicial e do modelo
ajustado. Além dos itens que apresentaram problemas em ajuste do modelo, ao verificarmos a
relacdo dos fatores entre a extracao inicial e o modelo ajustado, observamos que no modelo
inicial apenas a relacdo entre os fatores 1 e 2 tiveram correlagdes acima de 0,30. Em relacdo ao
fator 3, a correlacao foi negativa com os dois primeiros fatores e, praticamente, inexistente com
o quarto fator. No modelo ajustado a correlacdo entre o fator 1 e 2 ficou em 0,465, mais

adequada ao alinhamento do objetivo dos indicadores (Tabela 3).

Tabela 3 - Correlacao entre os fatores dos modelos

Modelo Inicial Modelo Ajustado
Correlacao entre Fatores Correlacao entre Fatores
Fator1  Fator2 Fator3 Fator4 Fator 1  Fator 2
Fator 1 1,000 Fator 1 1,000
Fator2 0,383 1,000 Fator 2 0,465 1,000

Fator3  -0,040  -0,140 1,000
Fator4 0,197 0,243 0,002 1,000

Fonte: elaborada pelo autor

Na tabela 4, podemos observar a comparacio dos indicadores dos dois modelos.

Na extragdo inicial, como apontado no inicio das andlises, havia uma estrutura
satisfatoria a partir das medidas de adequacdo da matriz de correlacdo para a realizacdo das
andlises fatoriais. No modelo ajustado (Solu¢do), os indicadores de adequacdo da matriz de
correlacdo se tornaram ainda melhores.

A variancia explicada aumentou de 50,5% para 66,90%. As correlagdes policdricas que
variaram de -0,30 a 0,54 passaram para 0,11 a 0,73. As alteracdes do modelo elevaram o piso
das correlacdes, eliminaram as correlagdes negativas e diminuiram a amplitude das correlacoes.

Com o modelo ajustado com duas dimensdes, a testagem da unidimensionalidade pela
Teoria de Resposta ao Item, com UNICO de 0,91, ECV de 0,74 e MIREAL de 0,33 confirmou
um modelo multidimensional.

Nos indicadores de ajustamento do modelo na andlise fatorial confirmatéria e,
em acordo com os indices propostos por Sivo et al. (2006), o NNFI, CFI e GFI foram de 0,99,
o AGFI ficou em 0,98. As duas “Analises de Residuos” RMSEA e o RMSR, se mantiveram
bem abaixo do limite estabelecido, sendo, respectivamente, iguais a 0,02 e 0,04.. Em tempos

absolutos, os residuos cairam de 267 para 45, o que indica um modelo mais estdvel e seguro.
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Tabela 4 - Sinteses dos Modelos

Indice Técnica Extracdo Inicial i&’é‘éﬁg
g Determinante da matriz 0,0167 0,1500
ii Adequagdo da matriz de correlagdo g e 4 o de de Bartlett 10921§2>£;1f ) ! 14’12)(’:1 -
é; KMO (Kaiser-Meyer-Olkin) 0,7 0,78
g Dimensdes (Andlise Paralela) 4 2
%f Variancia Explicada (AP) 50,40% 66,90%
< - 0,30 to 0,54 0,11 t0 0,73

Correlacdes Policéricas (r =)

£ Robust Mean and Variance-Adjusted Chi Square (df = 126/45) 203.288** 3175
£ Non-Normed Fit Index (NNFI) 0.98 0.99
E Comparative Fit Index (CFI) 0.98 0.99
Té Goodness Fit Index (GFI) 0.99 0.99
[®}
E Adjusted Goodness Fit Index (AGFI) 0.99 0.98
% Root Mean Square Error of Aproximation (RMSEA) 0.03 0.02
=]
< Root Mean Square of Residuals (RMSR) 0.05 0.04
% Standardized Cronbach's Alpha 0.79 0.85
Q
£
L%) McDonald's Omega 0.78 0.85
g Unidimensional Congruence (UNICO) 0.73 0.91
=
€ = Explained C Vari
Sz plained Common Variance
ZE (ECv) 0.70 0.74
£
=
"DE Mean of Item Residual Absolute Loadings (MIREAL) 0.25 0.33

*p < 0.00001; **p < 0.05

Fonte: elaborada pelo autor

No que tange a confiabilidade do instrumento, o Alfa de Cronbach passou de 0,79 para
0,85e0 Omega de McDonald de 0,78 para 0,85

Quanto a replicabilidade, a qualidade e a efetividade da solu¢ao do modelo, a tabela 6
mostra a confiabilidade do construto aferida pelo H-index, que tem como propriedade
determinar o quanto a varidvel latente e os fatores sdo bem representados pelos conjuntos de
itens do instrumento. Rodrigues et. al., (2016b) sugerem um limite em 0,80 para esse indice.
Assim, € possivel verificar que na extracdo inicial os fatores 3 e 4 ficaram abaixo do limite
minimo, resultado que indicava que os itens ndo conseguiam representar de forma precisa os

fatores. No modelo ajustado os dois fatores mantiveram um indice H acima de 0,80 (Tabela 5).



Tabela 5 - Replicabilidade do Construto

Modelo Inicial Modelo Ajustado
Confiabilidade do Construto (H-Index) Confiabilidade do Construto (H-Index)
H-Latente H-Observado H-Latente = H-Observado
Fator 1 0,87 0,89 Fator 1 0,86 0,82
Fator 2 0,84 0,77 Fator 2 0,87 0,75
Fator 3 0,66 0,59
Fator 4 0,70 0,62

Fonte: elaborada pelo autor

Na andlise da qualidade da solugdo fatorial e a efetividade da estimagdo dos escores, em

ambos os modelos todos os indicadores apresentaram valores acima do minimo, assegurando

que os escores das andlises sdo seguros quanto a qualidade, consisténcia e precisao (Tabela 6).

Tabela 6 - Qualidade da Solucdo Fatorial e Efetividade da Estimacao dos Escores.

Modelo Inicial Modelo Ajustado

Fator1  Fator2  Fator 3 Fator 4 Fator 1 Fator 2
FDI 0,97 0,94 0,89 0,91 0,93 0,97
EAP 0,94 0,90 0,8 0,84 0,87 0,94
SR 3,99 3,01 2,02 2,31 2,63 3,86

EPTD 97,0% 95,4% 90,6% 91,2% 95,2% 95,5%

Fonte: elaborada pelo autor

Diante deste cendrio, o resultado final foi um instrumento com 10 itens (GCOS-10),

que compreende duas dimensdes, controlo cognitivo e esperanca, do empoderamento.
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5 DISCUSSAO

Esse trabalho € inovador no cendrio nacional, pois € o primeiro a apresentar uma escala
com possibilidades de utilizagao junto a servicos de genética, validada para o idioma Portugués-
Brasileiro, a qual foi desenvolvida no Reino Unido (McALLISTER et al., 2011a). Por ser
PROM, a escala “da voz” aos usudrios desses servicos, assim como aos seus familiares, logo
mostra-se relevante. Ja foi validada em diversos paises europeus, tais como: Espanha (GCOS-
24) (MUNOZ-CABELLO et al, 2017), Dinamarca (GCOS-24dk) (DINESS et al, 2017) e
Holanda (GCOS-18) (VOORWINDEN et al., 2019). A GCOS-10, assim como as demais
versOes internacionais, sobretudo a mais recente, a GOS (Genomics Outcome Scale) (GRANT
et al., 2018), tém o potencial para capturar o empoderamento. Por conseguinte, a nossa proposta
de investigacdo cientifica, que seguiu os procedimentos adotados, internacionalmente, para
validacdo de instrumentos de mensuragdo de construtos subjetivos, tem com principal resultado
uma escala com evidéncias de fidedignidade para avaliar, além dos aspectos supracitados, as
dimensdes: controle cognitivo e a esperanga. Dimensdes, estas, que compdem o construto de
“empoderamento” (McALLISTER et al., 2011a), como um dos principais desfechos do
processo de aconselhamento genético.

Nosso estudo utilizou-se de uma amostra robusta de 278 usudrios de um servico de
genética clinica, situado em um hospital de referéncia do Sistema Unico de Sadde do interior
do Estado de Sao Paulo, com objetivo de validar a escala acima citada. COSTELLO e
OSBOURNE (2005) demonstraram que em estudos de psicometria, para que haja a reducao de
erros e de imprecisdes na solu¢do de modelos, é necesséria a participagdo de 10 respondentes
para cada item do instrumento. A amostra do nosso estudo contou com 11 individuos para cada
item da escala, um ndmero considerado representativo para compor a amostra do presente
trabalho, o que tende a garantir maior precisdo das técnicas e andlises reduzindo as possiveis
instabilidades do modelo (SAPNAS; ZELLER, 2002; COSTELLO; OSBOURNE, 2005).

Durante o processo de validacao da escala foram realizados varios testes psicométricos,
com destaque a andlise fatorial exploratéria. A AFE € a metodologia estatistica frequentemente
aplicada para o desenvolvimento, a avaliacdo e o refinamento de instrumentos psicolégicos
(FLOYD; WIDAMAN, 1995). Ela € definida como um conjunto de técnicas multivariadas, que
tem como finalidade encontrar a estrutura subjacente em uma matriz de dados e determinar o
nimero e a natureza das varidveis latentes, os quais melhor representam um conjunto de
variaveis observadas (BROWN, 2006). Um fator é uma variavel latente, no nosso caso,

podemos exemplificar com a esperanga, que influencia mais de uma varidvel observada, por
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exemplo: “Eu me sinto otimista sobre o futuro”; “Eu sou capaz de lidar com estd condi¢@o
genética em minha familia”; “Estou esperancoso de que meus filhos possam olhar para o futuro
e ter uma vida familiar gratificante”; “Eu sou capaz de fazer planos para o futuro.”. Desta
maneira, a AFE possibilita a representacdo da covaridncia entre as varidveis latentes e
observadas. Portanto, o produto final dessa andlise define quais fatores explicam melhor a
covariancia (HAIR et al., 2005). Essa andlise vem sendo utilizada em diversos estudos de
validag¢do de instrumentos, o que refor¢a a impotancia de utilizd-la em estudos dessa natureza
(DAMASIO, 2013; SCATENA et al., 2015; BADO et al.,2018; VOORWINDEN et al., 2019).
Inicialmente, nos propusemos a realizar a andlise fatorial da escala traduzida e adptada por
Segundo-Ribeiro (2016). Foi necessario observar se a matriz de dados era passivel de fatoracao,
conforme recomenda Pasquali (1999). Assim sendo, utilizamos dois testes: o Kaiser-Meyer-
Olkin (KMO) e o Teste de Esfericidade de Bartlett (DZIUBAN; SHIRKEY, 1974). No nosso
estudo o KMO foi igual a 0,70, que € considerado um bom indice de adequag@o da amostra
(PASQUALL 1999), e a Esfericidade de Bartlettr = 276) (1901,8 — p<0,0001), que indicaram
que a matriz era fatoravel (TABACHNICK; FIDELL, 2007) e a andlise fatorial foi considerada
como um método apropriado para o nosso processo de validacdo do instrumento.

Na testagem da dimensionalidade pelo conceito de autovalor maior do que 1, sugiram
oito fatores, mas a APR indicou apenas quatro dimensdes significativas, as quais explicariam
50,4% da variavel latente. A diferenca entre o autovalor e a APR ocorreu porque a técnica de
autovalores tem superestimado o nimero de dimensdes/fatores (LORENZO-SEVA, 2013;
HOWARD, 2016). Este desfecho nao € considerado bom, segundo Peterson (2000) é
considerado uma boa representatividade, quando a varidvel latente, explica ao menos 51% do
instrumento. Destacamos que a variancia explicada indica o quanto da varidvel latente pode ser
explicada pelo conjunto de itens do instrumento, e € calculada a partir das comunalidades
(TABASHNICK; FIDELL, 2013). Além da varidvel latente nao ter atingido o valor minimo
necessdrio, a correlacao policdrica que € utilizada para identificar se as varidveis envolvidas no
estudo se relacionam entre si, variaram de -0,30 a 0,54, indicando que o escore final do teste,
pode ser afetado de forma importante, podendo indicar que os itens ndo estdo com uma
associacdo adequada para o objetivo do instrumento (JOHNSON; WICHERN, 2007).

Os resultados preliminares encontrados podem ser associados a dois fatores: (1) a
escolha dos itens da escala original, que ndo respeitou a metodologia para elaboracdo de
instrumentos. Alguns itens foram selecionados por serem questdes mais preocupantes para as
familias, de acordo com pesquisas qualitativas realizadas, e outros foram elegidos por

fornecerem informacdes Uuteis para avaliar o servico, na visao dos profissionais; e (2) por ndo
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terem realizado a AFE na versdo final do instrumento original (GCOS-24), McAllister et al.
(2011a) s6 realizaram esse teste na versdo preliminar do instrumento, composta de 84 itens.
Voorwinden et al. (2019), também apontou a necessidade de realizar a AFE na GCOS-24 afim
de validar a PROM para que ela possa ser utilizada na prética, em pesquisas e politicas de
melhoria e qualidade dos servigos.

Diante deste cendrio houve a necessidade de retirar itens da escala, até que o modelo
atingisse ou se aproximasse dos indicadores de qualidade apontados no método. A retirada dos
itens foi feita um a um, conforme recomendac¢do de Hair et. al., (2014). Os itens que
necessitavam de inversdo do escore, para sua avaliagdo, por terem no conteido um efeito
negativo ou utilizavam-se de negac¢do (por exemplo: “eu ndo sei”’), foram retirados. Esta decisdao
foi tomada, uma vez que eles ferem o principio fundamental da construg¢do de itens em escalas,
ja que as orientagdes para a redagdo dos mesmos sdo claras em apontar que o uso de palavras
reversas causam problemas sistemdticos nas andlises estatisticas (WEITERS;
BAUMGARTNER, 2012; VAN SONDEREN; SANDERMAN; COYNE, 2013; GU; WEN;
FAN, 2015; JOHNSON; MORGAN, 2016; ARIAS; ARIAS, 2017; CHIAVAROLI, 2017). As
mesmas dificuldades foram percebidas durante as entrevistas cognitivas, no trabalhado de Grant
et al. (2018), que tinha como objetivo inicial criar uma versdo reduzida da GCOS-24, com o
intuito de utilizd-la para avaliagdes econdmicas de testes genéticos e gendmicos, que, em alguns
paises, tém sido disponibilizados direto aos consumidores, sem a realizacdo do AG. Nesse
ambito destacam-se testes para avaliar: a predisposi¢do ao cancer hereditario (RAHMAN,
2014), algumas doencas  genéticas pediatridtricas (VALENTE; FERRARIS;
DALLAPICCOLA, 2008) e desordens neurogenéticas (LO et al., 2014). Grant et al. (2018)
também retiraram os itens com conota¢do negativa e, quando necessdrio, reescreveram 0s
mesmos, substituindo todos os advérvios de negacdo (GRANT et al., 2018). A constru¢ao dos
itens do modelo ajustado da GCOS-24 respeitou os valores das cargas fatoriais e das
comunalidades. E muito comum o uso apenas das cargas fatoriais na retirada dos itens, contudo,
as comunalidades sdo fundamentais para a explicagdo do quanto o modelo mede (GASKIN;
HAPELL, 2014). Como consequéncia da metodologia adotada os itens (4; 5; 6; 7; 10; 11; 12;
13; 15; 17; 18; 21; 22; e 24) foram removidos apds uma andlise profunda dos dados. Nos
trabalhos de Grant et al. (2018) e do Voorwinden et al. (2019), podemos observar algumas
semelhancas nos itens problemdticos e nos removidos dasua versao da GCOS-24.

No trabalho de Grant et al. (2018) os participantes, por meio de entrevistas cognitivas,
identificaram o item 6 como sendo irrelevante e os itens 10; 13 e 24 foram considerados

problematicos. J4 oitem 11 ("Ter essa condi¢gdo em minha familia me faz sentir ansioso(a)") foi
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altamente valorizado por alguns. De forma geral, seus resultados sugerem que os niveis de
ansiedade ndo diminuem, necessariamente, a longo prazo, mas podem sofrer alteracdes a
depender da situacdo. Sendo assim, este ndo seria um item desejavel para constar em um
instrumento que mede os beneficios aos respondentes, pois pode gerar viés. Apesar dos
resultados relatados por Grant et al. (2018), os itens 11 e 24 foram mantidos na versao curta da
GCOS-24. Na versao holandesa (GCOS-18), a mais recente validagdo e adaptacao da GCOS-
24, os itens 13, 15, 22 e 24 foram removidos por apresentarem cargas fatoriais baixas (<0,3) e
baixa correlagdes entre os fatores (<0,3) e os demais itens. Os itens 6 e 7 foram retirados por
apresentarem um nivel baixo de consisténcia (Cronbach, s a = 0,50) e por terem variancia
negativa na andlise fatorial confirmatéria (VOORWINDEN et al., 2019). Todos os itens
retirados da versdo do Voorwinden et al. (2019), também foram excluidos do nosso estudo.

A versdo brasileira adaptada (GCOS-10) passou por andlises, afim de confirmar que ela
seria um modelo melhor ajustado. A GCOS-10 ajustou-se em duas importantes dimensdes:
controle cognitivo e esperanca, conforme indicado pela APR. A correlacdo dos fatores 1 e 2
ficou em 0,465, ou seja, maior que o valor minimo adotado e mais adequado ao objetivo da
dimensao. O modelo ajustado obteve indicadores das cargas fatoriais boas (>0,50) e excelentes
(>0,70), e as comunalidades ficaram acima de 0,40, conforme a literatura recomenda.
Entretanto o item nove, do modelo ajustado, alcangou carga fatorial um pouco acima do valor
minimo aceitdvel (0,38) e foi o tnico que a comunalidade ficou a baixo de 0,40. Apesar dos
resultados, o item nove foi mantido. A sua retirada nao traria melhorias importantes ao modelo
e de fato poderia, mesmo com indicadores gerais, levemente melhores, trazer instabilidade para
o instrumento, por um dos fatores ficar com apenas trés itens, o que a deixaria num limite
aceitdvel de trés itens por fator, como apresentado no método.

Na solucao proposta (GCOS-10) os indicadores de ajustamento da AFC, tendo como
referéncia os indices propostos por Sivo et. al. (2006), que sao muito mais rigorosos do que o,
usualmente, “ndmero mégico” de 0,90, como aponta Hair et. al. (2014), os indices ainda tiveram
espaco para melhora, quando comparados com a escala original (GCOS-24). Outra melhoria
observada foi o aumento do Alfa que passou de 0,79 para 0,85 e do Omega de 0,78 para 0,85,
resultados semelhantes a da escala original (McALLISTER et al., 2011a) e sdo considerados
satisfatorios de acordo com a literatura (McDOWELL; NEWEEL, 1996), o que melhora a
confiabilidade do instrumento. Além da confiabilidade, a replicabilidade do construto também
melhorou, significativamente, no modelo ajustado, uma vez que os fatores trés e quatro foram
retirados. Eles tinham o H-Index abaixo de 0,80 que seria o limite minimo aceitdvel. Este

resultado da confiabilidade, ou seja, o instrumento em seu modelo ajustado tende a manter suas



60

propriedades em outras populagdes e em outros tamanhos de amostras (FERRANDO;
LORENZO-SEVA, 2017).

A GCOS-18 dividiu a GCOS-24 em seis subescalas: incerteza sobre hereditariedade,
esperanga, emogdes negativas, conhecimento sobre a condi¢do genética, conhecimento sobre
servigos genéticos e incerteza sobre o tratamento (VOORWINDEN et al., 2019). O nosso
instrumento compreende totalmente trés das seis subescalas apresentadas por Voorwinden et
al. (2019) que sao: conhecimento sobre a condi¢do genética (itens: 2; 3 e 16), conhecimento
sobre os servicos de genética (itens: 1; 14 e 23) e esperanca (itens: 8; 9; 19 e 20). Sendo assim
a GCOS-10 compreende 50% da GCOS-18 e abrange todos os itens referente aoe conhecimento
e a esperanca, que sdo as duas dimensdes do empoderamento que nossa escala captura.

Ao compararmos as dimensodes da GCOS-10, conhecimento e esparanca, com 0 mapa
conceitual proposto por Bravo et al. (2015), observamos que corroboram coms os dois
primeiros niveis do ethos subjancente, ou seja, os ethos ao nivel do paciente e ao nivel de
servicos de sadde (Figura 1). Entretanto, o terceiro nivel, o ethos ao nivel dos sistemas de saudde,
seria dependente da operacionalizac¢do das politicas publicas de saide e do SUS, que fogem ao
escopo do presente estudo.

Outro fator que sustenta a capacidade da GCOS-10 de capturar o empoderamento, € que
ela também compreende a dimensdo da esperanga, a qual esta ligada ao bem-estar do paciente,
considerado um resultado subjacente ao empoderamento do paciente (WERBROUCK et al.,
2018) O empoderamento do paciente pode proporcionar adaptagdo a sua condi¢@o, melhorar os
niveis de qualidade de vida e bem-estar, além de maior independéncia em relacdo aos
profissionais de satide e aos cuidadores (BRAVO et al., 2015).

A GCOS-10 mostra potencial para ser utilizada junto a servicos que oferecem cuidado
genético e gendmico no Brasil, com destaque quanto a reducdo de tempo para sua aplicagao.
Dessa forma, ndo onera os respondentese colabora com a otimizacdo dos servigos. Esses
beneficios também foram reportados pelo proprio grupo da criadora da escala original, o qual
percebeu que ao criar uma versdo reduzida, com apenas seis itens, empregaram um menor
tempo para aplicar a escala, o que tem ampliado a sua integragdo ao atendimento clinico
(GRANT et al., 2018).

A fim de obter uma estrutura fatorial sélida, foi necessario remover 14 itens da GCOS-
24, o que pode dificultar sua comparagdao com estudos que utilizem as versdes internacionais
da escala, Essa limitacdo da GCOS-10, pode estar relacionada com alguns farores, tais como:
(1) o grau de escolaridade das familias atendidas no servico no qual o estudo de validagado foi

realizado, pois quase 30% dos participantes possuiam ensino fundamental incompleto, sendo
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que a escolaridade estd vinculada ao dominio de informacdes organizadas e, por consequéncia,
aos processos cognitivos e avaliativos; (2) o funcionamento do sistema de saude brasileiro, que
¢ diferente do sistema europeu; e (3) a ndo realizacao de entrevistas cognitivas, para explorar a
relevancia dos itens existentes do GCOS-24 na perspectiva da populagdo-alvo, um processo
usado por McAllister na elaboragcdo das duas versdes da escala (McALLISTER et al, 2011a;
GRANT et al.; 2018).

Dessa forma, recomendamos a realizacao de pesquisas futuras, com abordagens quali e
quantitativas, que possam conhecer como a esperanca e o letramento em satde, dos usudrios de

servigos de genética clinica brasileiros, podem afetar os desfechos do aconselhamento genético.
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6 CONCLUSAO

Este estudo demonstrou que, no contexto brasileiro, a Genetic Counselling Outcome
Scale (GCOS-24), com sua estrutura original, composta por 24 itens, distribuidos em cinco
dimensdes (controle decisional, controle cognitivo, controle comportamental, regulacio
emocional e esperan¢a) nao apresentou validade de construto aceitdvel.

As andlises fatoriais exploratdria e confirmatoria, realizadas com um amplo nimero de
recursos estatisticos contemporaneos, comprovaram haver evidéncia de validade de construto
na versao da escala reduzida, com 10 itens e duas dimensdes: conhecimento e esperanca.

A GCOS-10, portanto, podera oferecer resultados mais promissores para mensurar o
empoderamento, os desfechos do aconselhamento genético e, consequentemente, avaliar como

o mesmo vem sendo realizado nos servigos de genética do Brasil.
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ANEXO A
Termo de Consentimento Livre e Esclarecido - TCLE

O(a) Sr.(a) estd sendo convidado(a) a participar de uma pesquisa que tem como objetivo
conhecer as principais duvidas e necessidades dos pacientes e de seus familiares, atendidos em
servigos de genética brasileiros, durante o processo de aconselhamento genético. Assim, 0s
médicos e enfermeiros que cuidam dessas pessoas saberdo quais sdo poderdo trabalhar para
melhorar o seu atendimento e o aconselhamento genético realizado. Caso vocé concorde em
participar, enquanto aguarda pela sua consulta médica, voc€ preencherd dois questiondrios. O
primeiro questiondrio possui oito perguntas pessoais, tais como: sua idade, sexo, local de
origem, estado civil, cor, anos de estudo, se vocé tem filhos e motivo da sua consulta no
ambulatério de genética. O segundo questiondrio possui 24 perguntas sobre seu atendimento
no servigo de genética, sobre a doenca genética que afeta sua familia e como vocé se em relacao
a essa doencga. Pode parecer que s@o muitas questdes para serem respondidas, mas esperamos
que leve, aproximadamente, 15 minutos para tudo ser respondido. A pesquisadora responsavel
estard por perto e se vocé precisar de qualquer tipo de ajuda durante o preenchimento é s6
chamar. N3o existe obrigatoriamente um tempo pré-determinado para responder o questionario,
sendo respeitado o tempo que cada um achar necessdrio para respondé-lo. Informamos que o
senhor(a) pode se recusar a responder qualquer questdo que lhe traga alguma dificuldade, ou
até mesmo o questiondrio inteiro, podendo desistir de participar da pesquisa em qualquer
momento, sem que isso traga qualquer prejuizo para o senhor(a) ou para o seu atendimento no
nosso servico. Se vocé tiver qualquer didvida, sinta-se a vontade para perguntar e se ndo quiser
contar alguma coisa, nao tem problema. Pensar na nossa histéria de satide e na histéria da nossa
familia pode ser desconfortdvel em algum momento e algumas pessoas podem ficar ansiosas
ou preocupadas, outras ficam aliviadas por poderem compartilhar suas questdes com alguém e
poderem fazer alguma coisa para esclarecer suas dividas. Lembre-se que em qualquer uma
dessas situagdes, caso seja necessdrio, a equipe de saide estd disponivel para auxiliar vocg,
esclarecendo suas duvidas sobre o aconselhamento genético e orientando sobre o problema
genético que existe na sua familia. O senhor(a) receberd todos os esclarecimentos necessarios
antes e durante a pesquisa e lhe garantimos que seu nome ndo aparecerd, sendo mantido o mais
rigoroso sigilo, através da omissdo de quaisquer informagdes que permitam identificd-lo. Os
resultados desta pesquisa poderdo ser publicados em revistas cientificas e apresentados em
congressos, mas asseguramos que o senhor(a) e seus familiares jamais serdo identificados. O
senhor(a) receberd uma via deste termo de consentimento assinada, onde consta o telefone e o
endereco da pesquisadora responsdvel e do Comité de Etica em Pesquisa da Escola de
Enfermagem de Ribeirdo Preto da Universidade de Sao Paulo, podendo tirar ddvidas a respeito
do projeto e de sua participagdo no mesmo, sempre que necessario. Nao haverd nenhuma
gratificacdo para vocé por estar participando desta pesquisa, porém h4 a garantia de indenizacdo
diante de eventuais danos decorrentes da mesma. Informo que essa pesquisa foi aprovada pelo
Comité de Etica em Pesquisa (CEP/EERP), que tem a finalidade de proteger eticamente os
participantes de pesquisas.

Agradecemos pela sua colaboragdo.
Ribeirdo Preto, de de 20 .

Participante Profa. Dra. Milena Floéria-Santos
COREN n° 52945



88

Endereco: Comité de Etica em Pesquisa da Escola de Enfermagem de Ribeirdo Preto da
Universidade de Sdo Paulo - Av. Bandeirantes, 3900 — Campus Universitario — Monte Alegre
Ribeirdo Preto,SP CEP: 14040-902 Telefone: (16) 3602-3386 E-mail: cep@eerp.usp.br
Hordério de funcionamento: dias tteis das 8:00 as 17:00

Telefone de contato da pesquisadora responsavel: (16) 3602-0539 E-mail: milena@usp.br
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ANEXO B
FORMULARIO PARA COLETA DE DADOS SOCIODEMOGRAFICOS E
CLINICOS
Nome do Entrevistado: Data:

Relacdo do entrevistado com o propdsito:
Registro do propésito no HCFMRP/USP:
Registro Familiar (RF) do Servico de Genética do HCFMRP/USP

INFORMA COES SOCIODEMOGRAFICAS (coletadas a partir da entrevista e do RF)

Nome do propésito:
Data de nascimento:
Idade do propésito:
Nome do pai:

Idade do pai:
Naturalidade:

Nome da mae:
Idade da mae:
Naturalidade:

Endereco:

Telefone fixo: Telefone celular: Telefone para contato:

Sexo: ( )Feminino  ( )Masculino

Raca/Cor: ( )Branco  ( )Negro ( )Pardo  ( )Amarelo ( )Indigena

Qual seu estado civil? ( )Solteiro ( )Casado/Unido Estavel ( )Separado/Divorciado
( )Viivo  ( )Outro

Vocé possui alguma crenga ou religidao? ( )Sem religido  ( )Catdélica  ( )Evangélica
(_ )Espirita (' )Umbanda/Candomblé ( )Outro

Até que série o(a) Sr(a) estudou? ( )Sem escolaridade  ( )1?* fase do ensino fundamental
(incompleto)  ( )1* fase do ensino fundamental (completo)  ( )2° fase do ensino
fundamental (incompleto)  ( )2* fase do ensino fundamental (completo)  ( )Ensino
Médio (incompleto)  ( )Ensino Médio (completo)  ( )Ensino Superior (incompleto)

(_ )Ensino Superior (completo)

Na atual situagdo o(a) Sr(a) se considera: ( )Desempregado(a) ( )Empregado(a)
( )Autdbnomo ( )Dolar ( )Estudante ( )Aposentado ( )Afastado

Qual a renda mensal da familia?

Qual o nimero de pessoas que dependem dessa renda?:

O local onde vive é zona: ( )Urbana ( )Rural

INFORMA COES CLINICAS (coletadas a partir do RF)

Motivo da Consulta:

Diagndstico Clinico (ver prontudrio):

H4 mais membros na familia que possuem algum problema semelhante ao do(a) (nome
do propésito)?

Casonovo: ( )Sim ( )Nao H4& quanto tempo vocé € atendido no nosso

Servigo?

Vocé foi encaminhado paracd? ( ) Nao ( )Sim Quem encaminhou?

( )Nadosei ( )Naolembro




ANEXO C

Escala de Desfechos em Aconselhamento Genético (GCOS-24)

Escala de Desfechos em Aconselhamento Genético (GCOS-24)

Utilizando a escala abaixo, circule um niimero ao lado de cada frase para indicar o quanto

90

vocé concorda com a afirmagao. Por favor, responda a todas as perguntas. Para questdes que

ndo sdo aplicdveis a voce, por favor, escolha a opcdo 4 (ndo concordo, nem discordo).

1 = discordo fortemente 5 = concordo

um pouco S o
2 = discordo 6 = concordo o 5 55| 3 °
3 = discordo um pouco 7=concordo | SE| g | g 20|38 3 | 3%
fortemente oE| 6 | 569/ 8| 8¢| § | SE
~ . o0 o o ° Qo Q Q90
4 = nao concordo, nem discordo 2t o |23/ 85/ 53| 5 |5¢
ol o |[aalZ2c/ 0| O |08
1 | Eu tenho claro em minha mente o porqué sou atendido(a)
; - P 1 2 3 4 5 6 7
em um servico de genética clinica.
2 | Eu posso explicar o que a condigao genética significa para
X - . 1 2 3 4 5 6 7
as pessoas da minha familia que podem necessitar saber.
3 | Eu entendo o impacto da condigcao genética para o(s) 1 2 3 4 5 6 7
meu(s) filho(s) ou filhos que eu possa ter.
4 | Quando eu penso sobre a condigdo genética da minha
o L 1 2 3 4 5 6 7
familia, eu fico chateado(a).
5 Eg nao sellz.aonde ir para obter a ajuda médica que eu e 1 2 3 4 5 6 7
minha familia precisamos.
6 | Eu posso ver que coisas boas aconteceram por ter essa
oo o : o 1 2 3 4 5 6 7
condicao genética em minha familia.
7 | Eu posso contro!gr a forma como esta condi¢ao genética 1 2 3 4 5 6 7
afeta minha familia.
8 | Eu me sinto otimista sobre o futuro. 1 2 3 4 5 6 7
9 Eg sou capaz de lidar com essa condigao genética em 1 2 3 4 5 6 7
minha familia.
10 | Eu ndo sei 0 que posso receber de cada uma das
possibilidades disponiveis para mim, para tomar uma 1 2 3 4 5 6 7
decisao informada.
11 Terlessa condigao genética na minha familia me faz sentir 1 2 3 4 5 6 7
ansioso(a).
12 | Eu néo sei se essa condi¢gao genética pode afetar meus
e e S S ; . 1 2 3 4 5 6 7
outros parentes (irmaos, irmas, tias, tios, primos).
13 | Em relagdo a condigdo genética da minha familia, nada que
eu decidir vai mudar o futuro do(s) meu(s) filho(s) ou filhos 1 2 3 4 5 6 7
que eu possa ter.
14 | Eu entendo as razdes pelas quais meu médico me
; ; " e 1 2 3 4 5 6 7
encaminhou para o servigo de genética clinica.
15 | Eu sei como obter ajuda ndo médica que eu e minha familia
precisamos (por exemplo, educagdo, apoio financeiro, 1 2 3 4 5 6 7
social).
16 | Eu posso explicar o que significa essa condigao genética
para pessoas fora da minha familia, que podem precisar 1 2 3 4 5 6 7
saber (por exemplo, professores, assistentes sociais).
17 | Eu nédo sei 0 que posso fazer para mudar a forma como
L - . : 1 2 3 4 5 6 |7
esta condicdo genética afeta a mim e a meus filhos.
18 | Eu ndo sei quem mais na minha familia pode estar em risco
. o 1 2 3 4 5 6 7
para essa condicao genética.
19 | Estou esperangoso(a) de que meu(s) filho(s) possa(am)
. o e 1 2 3 4 5 6 7
olhar para o futuro e ter uma vida familiar gratificante.
20 | Eu sou capaz de fazer planos para o futuro. 1 2 3 4 5 6 7
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21

Eu me sinto culpado(a) porque eu posso ter passado esta
condicao genética para o(s) meu(s) filho(s).

22

Eu sou impotente para fazer qualquer coisa sobre esta
condicao genética na minha familia.

23

Eu entendo quais preocupagdes me trouxeram para o
servico de genética clinica.

24

Eu posso tomar decisbes sobre a condicao genética que
podem mudar o futuro do(s) meu(s) filho(s) ou de qualquer
filho que eu possa ter.

1 2 3

Nome:

RG/HCFMRP:
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9. APENDICE



APENCICE A
Escala de Desfechos em Aconselhamento Genético (GCOS-10)

Escala de Desfechos em Aconselhamento Genético (GCOS-10)

Utilizando a escala abaixo, circule um nimero ao lado de cada frase para indicar o quanto

93

vocé concorda com a afirmacdo. Por favor, responda a todas as perguntas. Para questdes que

ndo sdo aplicaveis a vocé, por favor, escolha a op¢do 4 (ndo concordo, nem discordo).

1 = discordo fortemente 5 = concordo um pouco o o
2 = discordo 6 = concordo o2l o o8 g 88 8| 8¢
3 = discordo um pouco 7 = concordo fortemente | S 2| T | T 3 5| 53| 8|8 2
4 = nao concordo, nem discordo 22l g 8202l c |8
58| & |a5/23 88 8 |S8s
1 | Eutenho claro em minha mente o porqué sou atendido(a)
j - P 1 2 3 4 5 6 7
em um servico de genética clinica.
2 | Eu posso explicar o que a condigao genética significa para
X -~ : 1 2 3 4 5 6 7
as pessoas da minha familia que podem necessitar saber.
3 | Eu entendo o impacto da condigao genética para o(s) meu(s)
: . 1 2 3 4 5 6 7
filno(s) ou filhos que eu possa ter.
4 | Eu me sinto otimista sobre o futuro. 1 2 3 4 5 6 7
5 fEa\Lrjrﬁ’ll(i): capaz de lidar com essa condigdo genética em minha 1 2 3 4 5 6 7
6 | Eu entendo as razdes pelas quais meu médico me
; ; " e 1 2 3 4 5 6 7
encaminhou para o servico de genética clinica.
7 | Eu posso explicar o que significa essa condigcao genética
para pessoas fora da minha familia, que podem precisar 1 2 3 4 5 6 7
saber (por exemplo, professores, assistentes sociais).
8 | Estou esperangoso(a) de que meu(s) filho(s) possa(am)
; . - 1 2 3 4 5 6 7
olhar para o futuro e ter uma vida familiar gratificante.
9 | Eu sou capaz de fazer planos para o futuro. 1 2 3 4 5 6 7
10 | Eu entendo quais preocupagdes me trouxeram para o 1 2 3 4 5 6 7
servico de genética clinica.
Nome: RG/HCFMRP:




