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Conhecimento das Informacoes
Gené€ticas: Beneficios € Riscos
Individuais

Marlene Braz
Pesquisadora em Bioética do Instituto Fernandes Figueira e
da Escola Nacional de Satide Piiblica/FIOCRUZ

“A doenga nunca é enobrecedora e, na medida em que
o Projeto Genoma Humano for capaz de evitd-la,

a vida humana serd melhor”.

James Watson

Os cientistas sio notoriamente desprovidos de ética se comparados a populacdo
em geral. Muitos deles ndo se interessam em participar desses debates sequer

em seu proprio campo de trabalho, a menos que as circunstdncias sociais os
empurrem literalmente para a discussdo ética. A maioria dos cientistas nunca
teve uma formacdo ética e enfrenta considerdveis dificuldades quando obrigada a
expressar seus proprios principios éticos em relacdo a sua disciplina.

Robert Edwards

Algumas mutag¢bes genéticas sdo responsaveis pelo aparecimento de uma
determinada doenga. Outras mutag¢ées apenas predispéem o individuo a ter uma
doenca no futuro. Neste dltimo caso, fatores ambientais seriam os responsaveis
pela eclosdo da doenga e é nesse sentido que os geneticistas falam em prevencado. O
problema consiste em que nado se sabe bem que fatores ambientais, quando e como
agem, o que implica em mudancas de habitos e condutas baseados em critérios de
risco, o que em si, ja se torna um problema ético.

Existem vérios testes genéticos sendo realizados e na tabela na préxima pagina
listamos alguns deles pelo seu impacto:
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Testes Genéticos Pré-sintomaticos para Doencas de Ocorréncia Familial
que se Manifestam Somente na Vida Adulta.*

Marcador Doenga Penetrancia
Expansao CAG em 4p16.3 | Huntington 100%
21q21.3 Alzheimer 100%
14q24.3 Alzheimer 100%
STM2 - cr.1 Alzheimer 100%
BRAC1 Cancer de Mama 85%
Cancer de Ovario 63%
BRAC2 Cancer de mama 40%
Cancer de mama (homem) aumentado
APC Cancer de Célon 100%
HPC1 Cancer de Préstata aumentado

* Reproduzido de Llerena Jr. (1999)

Problemas Eticos Relacionados aos Testes Preditivos

Penna e Azevedo (1998), listam alguns problemas éticos a serem considerados
quando se propde a um paciente a realizagdo de testes preditivos:
a) se seria ético fazer um vaticinio, ja que determinadas doengas nédo tém cura;

b) se os testes genéticos sdo confidveis, ja que necessitam de técnicas complexas e

céalculos probabilisticos;

c) as conseqiiéncias fisicas e emocionais de saber-se um portador, um paciente

virtual;

d) se a regulamentac¢do e o controle dos laboratérios sdo suficientes para evitar

erros danosos;

e) se os portadores sadios serdo discriminados pelas seguradoras, planos de sat-

de e empregadores;

f) a inexisténcia de verdadeiras balizas para saber os prés e contras dos testes

preditivos;

Os testes sdo usados com as seguintes finalidades:
> confirmar o diagndstico clinico;

» detectar uma predisposicdo genética para prevenir seu aparecimento ou
ajudar o paciente a preparar seu futuro;
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» dar aos pais a opgdo de interromper a gestagdo ou iniciar o tratamento o
mais cedo possivel, através da amniocentece.

Responsabilidades éticas e legais acompanham o avango do conhecimento ge-
nético na pratica da medicina, por varias razdes, tais como:
> as implica¢des da informagédo genética sdo, simultaneamente, individual e
familiar;

> ainformagdo genética é freqiientemente relevante para a doenga futura;

> atestagem genética, muitas vezes, identifica doengas para as quais néo exis-
tem tratamentos efetivos ou medidas preventivas.

A questao do consentimento para a realizacao dos testes

Obter o consentimento para a testagem genética é particularmente desafiante
em vista da complexidade da informacado genética, a controversa natureza das op-
¢Oes clinicas como o aborto ou cirurgias profilaticas de eficicia desconhecida, e as
implicagdes sociais e psicoldgicas da testagem.

Por outro lado, os pacientes tém o direito ao controle de toda informagao mé-
dica sobre eles mesmos, incluindo a informagao genética. A predi¢do ou avaliagdo
do risco inerente a informacao genética pode ser valiosa para o planejamento dos
cuidados em satide, mas pode haver discrimina¢do por parte das seguradoras e
empregadores, dai a importancia da confidencialidade dos resultados.

O consentimento informado e esclarecido é requerido porque traz um risco
social consideravel em forma de discriminagdo. O paciente deve pesar os pros e
contras, isto €, o beneficio do teste versus a discriminagdo ou porque ndo hé cura
para a doenga virtual.

Outras questdes que também devem ser levadas em conta na clinica genética:

» padrao de cuidado que inclua aconselhamento genético para adultos e gra-

vidas esperando passar pela testagem;

> dever de advertir os membros familiares que podem ser de risco.

Em relagdo ao pré-natal, a paciente deve ser advertida do risco de abortamento
espontaneo em func¢do da amniocentece ou o exame de vilosidade coridnica.
Quanto ao dever de advertir outros membros da familia, isto s6 é valido se
houver medidas preventivas ou curativas como a polipose adenomatosa. S6 se
deve advertir a familia se trés afirmativas podem ser dadas as seguintes pergun-
tas:
a) O membro da familia tem um sério risco de adoecer?

b) A brecha na confidencialidade estd amparada no fato de se poder prevenir ou
minimizar o dano?

c) A brecha na confidencialidade é necessaria para preveni ou minimizar o dano
(seja o paciente recusando ou permitindo o uso da informacao).
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Existem normas e recomendagdes em relagdo ao aconselhamento genéti-
co pré e pos teste e faz-se necessario a competéncia profissional para fazer o
aconselhamento porque os testes podem levar ao suicidio ou a episédios de-
pressivos.

O aconselhamento pode levar a questdo controvertida do aborto ou a mudan-
¢a do estilo de vida. Isto implica que a ética requer o consentimento informado e
o suporte necessdrio para os pacientes que quiserem ser testados. Ndo podemos
esquecer que o teste pode ajudar a planejar o futuro.

Apesar destes cuidados os conselheiros genéticos ou geneticistas ndo podem
prever como a pessoa reagira a um teste positivo.

Fatores associados ao teste preditivo

Alguns fatores devem ser lembrados quando algum médico solicita o teste
genético para seu paciente.

Em primeiro lugar, é bom lembrar que a percepgao de risco é variavel entre as
pessoas e a maneira de comunicar influencia esta percepgédo, dai a importancia de
ser um geneticista a solicitar e a aconselhar. E necessario um alto grau de profissio-
nalismo e/ou experiéncia para o aconselhamento genético porque as estimativas
de risco sdo complexas de serem avaliadas e comunicadas aos pacientes. Os riscos
sd0, em sua maioria, de nivel intermedidrio, mas os tinicos tratamentos sdo drés-
ticos, como a mastectomia bilateral e a ooforectomia (nos casos de mutagdes para
cancer de mama e/ou ovario).

“Para que haja um aconselhamento apropriado é indispensivel que o médico tenha
conhecimentos suficientes sobre genética. Lamentavelmente, mesmo nos Estados Unidos, a
falta de uma compreensdo clara e segura sobre o significado dos percentuais de risco estd se
constituindo em grave problema ético no didlogo entre a maioria dos médicos e seus pacien-
tes”. (Pena e Azevedo, 1998: 141).

Querendo-se ou ndo, em funcdo da alta prevaléncia de cancer de mama, a re-
alizagdo de tais testes crescerd mesmo que ndo informem ou sejam tteis, isto €, o
resultado pode ser negativo mesmo que a pessoa pertenca a uma familia de risco
de desenvolver o cancer de mama e/ou ovario, pois podem existir outras muta-
¢des ndo pesquisadas. Entretanto é preciso evitar que pessoas que nédo possuam
histéria de risco familiar facam tais testes, pois, dificilmente o exame dara algum
resultado.

Nao se deve esquecer que qualquer dado genético tem impacto sobre a repro-
dugdo, ou seja, quando a pessoa sabe ser portador de uma mutacdo ela entende que
seu filho (a) podera herdar este gene mutado, implicando na possibilidade de nédo
querer ter filhos ou, entdo se submeter aos testes pré-natais para saber se o embrido
também é um portador.

Existe uma falta de clareza nas pessoas sobre a probabilidade e ndo a certeza
de vir a ter uma doenga ou, em outras palavras, entre ser portador e ser doente.
Esta nao discriminagao pode dar origem a falsos alarmes ou negagdes;

Também é importante lembrar a questdo que envolve a problematica da
prevencdo, isto é, se as medidas preventivas, no caso do cancer de mama,
como mamografias recorrentes e a ablagdo das mamas sdo realmente neces-
sarias.
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Deve-se levar em conta, também, os aspectos emocionais envolvidos na testa-
gem. Diz Whittle (1994):

“Reagbes psicoldgicas nas pessoas examinadas sdo comuns: negagio e minimizagio
nos portadores, e “culpa do sobrevivente™ nos nio portadores sido amplamente reconhecidos,
mas algumas dificuldades especificas podem surgir. Num caso de susceptibilidade a cincer
de mama e do ovdrio, em uma familia que estava sendo testada e aconselhada, a condigio
da consulente principal, ji afetada, piorou, por causa da recorréncia das metdstases. Com
isso, a familia inteira ficou perturbada e uma mulher que recusara o teste recuou e o soli-
citou, junto com apoio psicolégico. Além disso, outros familiares com risco aumentado de
desenvolver tipos de cincer acharam que a decisio de submeterem-se a mastectomia e/ou
ovariectomia profildticos tornou-se menos dificil” (p. 49).

Principios €Eticos Ligados Ao Projeto Genoma Humano

Quando o Projeto Genoma Humano (PGH) foi criado, também foi estabelecido
o Ethical, Social and Legal Issues (ELSI), um Comité de Etica com um orcamento de
3% do total destinado ao genoma, que tem como objetivo tracar diretrizes mo-
rais a serem seguidas a cada passo das descobertas. Os principios estabelecidos
pelo ELSI sdo: Respeito a autonomia do paciente, a privacidade das informagdes, a
questdo da justica que garante a prote¢do de grupos mais vulneraveis da popula-
¢do, a igualdade ao acesso das descobertas e a qualidade dos testes realizados.

No Brasil os principios sdo basicamente os mesmos: Privacidade da informa-
¢do genética; a seguranca e eficicia da medicina genética; a justica no uso destas in-
formagoes; Autonomia: deve ser preservada a vontade do paciente em se submeter
ao teste ndo podendo este ser imposto e somente realizado ap6s o aconselhamento
genético;O resultado é estritamente pessoal e a privacidade deve ser resguardada.
O resultado ndo podera ser comunicado a nenhuma outra pessoa, nem aos familia-
res. Excecdo a essa privacidade: quando familiares apresentem alto risco genético
e ap6s falhar “todos os esforgos para obter a permissio do probando” (Penna e Azevedo,
1998: 141).

Ha que se ter em mente a diferenca entre o exame de DNA e um exame labo-
ratorial de rotina. O primeiro é imutavel, “estd presente durante toda a vida da pessoa
e representa sua programacdo biolégica” (Penna e Azevedo, 1998: 141). O outro pode
mudar e variar de acordo com medicagdes e dietas, por exemplo.

O principio da justica garante protegdo aos grupos vulneraveis, como grupos
culturais especificos, criancas, deficientes mentais e portadores de disttrbios psi-
quiatricos.

Aigualdade prevé que todos que necessitam poderédo ter acesso aos testes, po-
rém, esta é uma missao impossivel, dada a deficiéncia de profissionais capacitados
para tal, aos elevados custos dos exames, a demora de que se revestem seus resul-
tados e o niimero insuficiente de laboratérios para dar conta de toda a demanda.

A qualidade dos testes que poderao ser oferecidos, passando pela sua especificida-
de e sensibilidade adequados até a qualidade dos laboratérios que deverdo contar com
uma monitoragdo profissional e ética. Quanto aos dois tltimos principios, infelizmen-
te, no caso do Brasil, ndo ha acesso aos testes para todos que deles necessitam e nem
controle adequado seja dos laboratérios seja do aconselhamento e muito menos preo-
cupagdes éticas. A propaganda dos laboratérios chega a nossas casas pelo correio.

187



Consideracoes Finais

O carater problemadtico das intervencdes genéticas requer sua submissdo a
um discurso ético, democratico e universal. Apesar disto ha notaveis resisténcias
a uma participagdo ativa da ética na condugado da indagagao cientifica e a aplica-
¢do social da genética. Os cientistas advogam que os fins terapéuticos da genética
sdo suficientemente importantes para justificar os esfor¢os e para tolerar efeitos
secundarios negativos. A genética sendo uma ciéncia ndo deve se submeter a re-
flexdo ética, a qual deveria ser postergada quando da aplica¢do. Entretanto, é bom
lembrar que a ciéncia ndo é mais pura investigacdo. H4 um entrelacamento do
heuristico com o pragmatico. Neste sentido, o tinico modo sustentével de seguir
desenvolvendo esta vertente do saber humano é mediante a presenca permanente
e notdria da andlise ética, de tal modo que toda investigagao, toda aplicagdo e toda
estratégia no campo da genética estejam acompanhadas de uma assessoria ética
oportuna, eficaz, de inspiragdo plural e democratica.
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