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A doenA doençça nunca a nunca éé enobrecedora e, na enobrecedora e, na 
medida em que o Projeto  Genoma medida em que o Projeto  Genoma 
Humano for capaz de evitHumano for capaz de evitáá--la, a vida la, a vida 
humana serhumana seráá melhor.  (melhor.  (James Watson)James Watson)

Os cientistas são notoriamente desprovidos Os cientistas são notoriamente desprovidos 
de de éética se comparados tica se comparados àà populapopulaçção em ão em 
geral. Muitos deles não se interessam em geral. Muitos deles não se interessam em 
participar desses debates sequer em seu participar desses debates sequer em seu 
prpróóprio campo de trabalho, a menos que prio campo de trabalho, a menos que 
as circunstâncias sociais os empurrem as circunstâncias sociais os empurrem 
literalmente para a discussão literalmente para a discussão éética. A tica. A 
maioria dos cientistas nunca teve uma maioria dos cientistas nunca teve uma 
formaformaçção ão éética e enfrenta considertica e enfrenta considerááveis veis 
dificuldades quando obrigada a expressar dificuldades quando obrigada a expressar 
seus prseus próóprios princprios princíípios pios ééticos em relaticos em relaçção ão 
àà sua disciplina.sua disciplina.

Robert Robert EdwardsEdwards



BRAZ 3

MutaMutaçções genões genééticas:ticas:
A)A) Podem ser responsPodem ser responsááveis pelo veis pelo 

aparecimento de uma determinada aparecimento de uma determinada 
doendoençça. a. 

B)B) Ou apenas predispor. (fatores Ou apenas predispor. (fatores 
ambientais?) ambientais?) 

PrevenPrevençção. Não se sabe bem que ão. Não se sabe bem que 
fatores, quando e como agem o fatores, quando e como agem o 
que acaba por se refletir no que acaba por se refletir no 
comportamentocomportamento das pessoasdas pessoas.
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Testes Genéticos Pré-sintomáticos para Doenças de 
Ocorrência Familial que se Manifestam Somente na Vida 

Adulta.*

Marcador     Doença                  Penetrância
Expansão CAG 

em 4p16.3                 Huntington 100%
21q21.3 Alzheimer 100%
14q24.3 Alzheimer 100%
STM2 - cr.1 Alzheimer 100%
BRAC1 Câncer de Mama 85%

Câncer de Ovário 63%
BRAC2 Câncer de mama 40%

câncer de mama (homem)          aumentado
APC Câncer de Cólon 100%
HPC1 Câncer de Próstata              aumentado

• Reproduzido de Llerena Jr. (1999)
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PROBLEMAS PROBLEMAS ÉÉTICOS RELACIONADOS AOS TICOS RELACIONADOS AOS 
TESTES PREDITIVOSTESTES PREDITIVOS

a) a) se seria se seria éético fazer um vatictico fazer um vaticíínio, jnio, jáá que que 
determinadas doendeterminadas doençças não têm cura;as não têm cura;

b)  se os testes genb)  se os testes genééticos são confiticos são confiááveis, jveis, jáá que que 
necessitam de tnecessitam de téécnicas complexas e ccnicas complexas e cáálculos lculos 
probabilprobabilíísticos;sticos;

c) c) as conseqas conseqüüências fências fíísicas e emocionais de sabersicas e emocionais de saber--se se 
um portador, um paciente virtual;um portador, um paciente virtual;

d) se a regulamentad) se a regulamentaçção e o controle dos laboratão e o controle dos laboratóórios rios 
são suficientes para evitar erros danosos;são suficientes para evitar erros danosos;

e)  se os portadores sadios serão discriminados pelas e)  se os portadores sadios serão discriminados pelas 
seguradoras e planos de saseguradoras e planos de saúúde e empregadoresde e empregadores

f) a inexistência de verdadeiras balizas para saber os f) a inexistência de verdadeiras balizas para saber os 
prpróós e contras dos testes preditivos;s e contras dos testes preditivos;
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Usados com as seguintes finalidades:Usados com as seguintes finalidades:

-- confirmar o diagnconfirmar o diagnóóstico clstico clííniconico

-- detectar uma predisposidetectar uma predisposiçção ão 
gengenéética para prevenir seu tica para prevenir seu 
aparecimento ou ajudar o aparecimento ou ajudar o 
paciente a preparar seu futuropaciente a preparar seu futuro

-- dar aos pais a opdar aos pais a opçção de ão de 
interromper a gestainterromper a gestaçção ou iniciar ão ou iniciar 
o tratamento o mais cedo o tratamento o mais cedo 
posspossíível (se houver).vel (se houver).
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Responsabilidades Responsabilidades ééticas e legais ticas e legais 
acompanham o avanacompanham o avançço do conhecimento o do conhecimento 
gengenéético na prtico na práática da medicina, porque:tica da medicina, porque:

-- as implicaas implicaçções da informaões da informaçção genão genéética são tica são 
simultaneamente individual e familiarsimultaneamente individual e familiar

-- a informaa informaçção genão genéética tica éé freqfreqüüentemente entemente 
relevante para a doenrelevante para a doençça futuraa futura

-- a a testagemtestagem gengenéética, muitas vezes, tica, muitas vezes, 
identifica doenidentifica doençças para as quais não existe as para as quais não existe 
tratamento efetivo ou medidas preventivas.tratamento efetivo ou medidas preventivas.
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A LeiA Lei
HHáá três questões a serem três questões a serem 

aplicadas na claplicadas na clíínica gennica genéética:tica:
-- consentimento informado para consentimento informado para 
o teste geno teste genééticotico
-- padrão de cuidado que inclua padrão de cuidado que inclua 
aconselhamento genaconselhamento genéético para tico para 
adultos e gradultos e gráávidas esperando vidas esperando 
passar pela passar pela testagemtestagem
-- dever de advertir os membros dever de advertir os membros 
familiares que podem ser de familiares que podem ser de 
risco.risco.
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ConsentimentoConsentimento
Obter o consentimento para a Obter o consentimento para a testagemtestagem gengenéética tica éé

particularmente desafiante em vista da particularmente desafiante em vista da 
complexidade da informacomplexidade da informaçção genão genéética, a tica, a 
controversa natureza das opcontroversa natureza das opçções clões clíínicas como o nicas como o 
aborto ou cirurgias profilaborto ou cirurgias profilááticas de eficticas de eficáácia cia 
desconhecida, e as implicadesconhecida, e as implicaçções sociais e ões sociais e 
psicolpsicolóógicas da gicas da testagemtestagem..

Pacientes tem o direito ao controle de toda informaPacientes tem o direito ao controle de toda informaçção ão 
mméédica sobre eles mesmos, incluindo a informadica sobre eles mesmos, incluindo a informaçção ão 
gengenéética.tica.

A prediA prediçção ou avaliaão ou avaliaçção do risco inerente a ão do risco inerente a 
informainformaçção genão genéética pode ser valiosa para o tica pode ser valiosa para o 
planejamento dos cuidados em saplanejamento dos cuidados em saúúde mas pode de mas pode 
haver discriminahaver discriminaçção por parte das seguradoras e ão por parte das seguradoras e 
empregadores, daempregadores, daíí a importância da a importância da 
confidencialidade dos resultados.confidencialidade dos resultados.
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•• O consentimento informado O consentimento informado éé requerido porque traz requerido porque traz 
um risco social considerum risco social consideráável em forma de vel em forma de 
discriminadiscriminaçção. O paciente pode pesar os prão. O paciente pode pesar os próós e s e 
contras. Benefcontras. Benefíício do teste X discriminacio do teste X discriminaçção ou ão ou 
porque não hporque não háá cura para a doencura para a doençça virtual.a virtual.

•• PrPréé--natal natal –– a paciente deve ser advertida do risco de a paciente deve ser advertida do risco de 
abortamento espontâneo em funabortamento espontâneo em funçção da ão da 
amniocentece ou o exame de vilosidade amniocentece ou o exame de vilosidade coriônicacoriônica..

•• Quanto ao dever de advertir outros membros da Quanto ao dever de advertir outros membros da 
famfamíília lia –– ssóó éé vváálido se houver medidas preventivas lido se houver medidas preventivas 
ou curativas. Sou curativas. Sóó se deve advertir a famse deve advertir a famíília se três lia se três 
afirmativas podem ser dadas as seguintes afirmativas podem ser dadas as seguintes 
perguntas:perguntas:
a)  O membro da fama)  O membro da famíília tem um slia tem um séério risco de rio risco de 
adoecer?adoecer?
b) A brecha na confidencialidade estb) A brecha na confidencialidade estáá amparada no amparada no 
fato de se poder prevenir ou minimizar o dano?fato de se poder prevenir ou minimizar o dano?
c)  A brecha na confidencialidade c)  A brecha na confidencialidade éé necessnecessáária para ria para 
prevenir ou minimizar o dano (seja o paciente prevenir ou minimizar o dano (seja o paciente 
recusando ou permitindo o uso da informarecusando ou permitindo o uso da informaçção).ão).
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ProgramaPrograma

Normas e recomendaNormas e recomendaçções: aconselhamento genões: aconselhamento genéético prtico préé e e 
ppóós teste. Necesss teste. Necessáária competência profissional para fazer ria competência profissional para fazer 
o aconselhamento.o aconselhamento.

Os testes podem levar ao suicOs testes podem levar ao suicíídio ou a episdio ou a episóódios dios 
depressivos.depressivos.

O aconselhamento pode levar a questão controvertida do O aconselhamento pode levar a questão controvertida do 
aborto ou a mudanaborto ou a mudançça do estilo de vida. Isto implica que a a do estilo de vida. Isto implica que a 
éética requer o consentimento informado e o suporte tica requer o consentimento informado e o suporte 
necessnecessáário para os pacientes que quiserem ser testados.rio para os pacientes que quiserem ser testados.

O teste pode ajudar a planejar o futuro.O teste pode ajudar a planejar o futuro.

Apesar destes cuidados os conselheiros genApesar destes cuidados os conselheiros genééticos ou ticos ou 
geneticistas não podem prever como a pessoa reagirgeneticistas não podem prever como a pessoa reagiráá a a 
um teste positivo (o mesmo em relaum teste positivo (o mesmo em relaçção ao negativoão ao negativo).).
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FATORES ASSOCIADOS AO TESTE PREDITIVO
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• - a percepa percepçção de risco ão de risco éé varivariáável entre as vel entre as 
pessoas e a maneira de comunicar pessoas e a maneira de comunicar 
influencia esta percepinfluencia esta percepçção;ão;

•• -- éé necessnecessáário um alto grau de rio um alto grau de 
profissionalismo e/ou experiência para o profissionalismo e/ou experiência para o 
aconselhamento genaconselhamento genéético porque as tico porque as 
estimativas de risco são complexas de estimativas de risco são complexas de 
serem avaliadas e comunicadas aos serem avaliadas e comunicadas aos 
pacientes. Os riscos são, em sua pacientes. Os riscos são, em sua 
maioria, de nmaioria, de níível intermedivel intermediáário, mas os rio, mas os 
úúnicos tratamentos podem ser nicos tratamentos podem ser 
drdráásticos. Ex: mastectomia bilateral e a sticos. Ex: mastectomia bilateral e a 
ooforectomia;ooforectomia;
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•• -- éé preciso evitar que pessoas que não possuam preciso evitar que pessoas que não possuam 
histhistóória de risco familiar faria de risco familiar faççam tais testes;am tais testes;

•• -- qualquer dado genqualquer dado genéético tem impacto sobre a tico tem impacto sobre a 
reprodureproduçção;ão;

•• -- não hnão háá clareza nas pessoas sobre a clareza nas pessoas sobre a 
probabilidade e não a certeza de vir a ter uma probabilidade e não a certeza de vir a ter uma 
doendoençça ou, em outras palavras, entre ser a ou, em outras palavras, entre ser 
portador e ser doente. Esta não discriminaportador e ser doente. Esta não discriminaçção ão 
pode dar origem a falsos alarmes ou negapode dar origem a falsos alarmes ou negaçções;ões;

•• -- a problema problemáática da preventica da prevençção, isto ão, isto éé, se as , se as 
medidas preventivas, no caso do câncer de medidas preventivas, no caso do câncer de 
mama, como mama, como mamografiasmamografias, tamb, tambéém têm o m têm o 
mesmo impacto sobre a detecmesmo impacto sobre a detecçção precoce dos ão precoce dos 
cânceres familiares.cânceres familiares.
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ReaReaçções psicolões psicolóógicas gicas 

-- NegaNegaçção e minimizaão e minimizaçção nos ão nos 
portadoresportadores

-- ““Culpa do sobreviventeCulpa do sobrevivente”” nos nos 
não portadoresnão portadores

-- Dificuldade em fazer prevenDificuldade em fazer prevençção ão 
(afastamento de m(afastamento de méédicos)dicos)

-- Procura por exames recorrentes Procura por exames recorrentes 
de forma exageradade forma exagerada

-- Alternância de mAlternância de méédicosdicos
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“(...) para que haja um aconselhamento apropriado é
indispensável que o médico tenha conhecimentos 
suficientes sobre genética. Lamentavelmente, mesmo 
nos Estados Unidos, a falta de uma compreensão 
clara e segura sobre o significado dos percentuais de 
risco está se constituindo em grave problema ético no 
diálogo entre a maioria dos médicos e seus 
pacientes” . Pena e Azevêdo (1998) 
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•• Junto com o PGH foi criado o Junto com o PGH foi criado o EthicalEthical, , 
Social Social andand Legal Legal IssuesIssues -- ELSI, Comitê de ELSI, Comitê de 
ÉÉtica com um ortica com um orççamento de 3% do total amento de 3% do total 
destinado ao genoma.destinado ao genoma.

•• PRINCPRINCÍÍPIOS DO ELSI:PIOS DO ELSI:
-- autonomia, privacidade, justiautonomia, privacidade, justiçça, a, 

igualdade e qualidadeigualdade e qualidade
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PRINCPRINCÍÍPIOS NO BRASIL:PIOS NO BRASIL:

-- Privacidade da informaPrivacidade da informaçção genão genéética; a segurantica; a segurançça e a e 
eficeficáácia da medicina gencia da medicina genéética; a justitica; a justiçça no uso destas a no uso destas 
informainformaççõesões
Autonomia: deve ser preservada a vontade do paciente Autonomia: deve ser preservada a vontade do paciente 
em se submeter ao teste não podendo este ser imposto em se submeter ao teste não podendo este ser imposto 
e somente realizado ape somente realizado apóós o aconselhamento gens o aconselhamento genéético. tico. 
O resultado O resultado éé estritamente pessoal e a privacidade deve estritamente pessoal e a privacidade deve 
ser resguardada. O resultado não poderser resguardada. O resultado não poderáá ser ser 
comunicado a nenhuma outra pessoa, nem aos comunicado a nenhuma outra pessoa, nem aos 
familiares.familiares. EExcexceçção a essa privacidade: quando ão a essa privacidade: quando 
familiares apresentem alto risco genfamiliares apresentem alto risco genéético e aptico e apóós falhar s falhar 
““todos os esfortodos os esforçços para obter a permissão do pacienteos para obter a permissão do paciente””
Ressalva:Ressalva:diferendiferençça entre o exame de DNA e um exame a entre o exame de DNA e um exame 
laboratorial de rotina. O primeiro laboratorial de rotina. O primeiro éé imutimutáável, vel, ““estestáá
presente durante toda a vida da pessoa e representa presente durante toda a vida da pessoa e representa 
sua programasua programaçção biolão biolóógicagica”” . O outro pode mudar e . O outro pode mudar e 
variar de acordo com medicavariar de acordo com medicaçções e dietas, por exemploões e dietas, por exemplo..
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A igualdade prevê que todos que necessitam A igualdade prevê que todos que necessitam 
poderão ter acesso aos testes. Missão imposspoderão ter acesso aos testes. Missão impossíível, vel, 
dada a deficiência de profissionais capacitados dada a deficiência de profissionais capacitados 
para tal, ao custo dos exames, a demora de que se para tal, ao custo dos exames, a demora de que se 
revestem seus resultados e o nrevestem seus resultados e o núúmero insuficiente mero insuficiente 
de laboratde laboratóórios para dar conta de toda a demandarios para dar conta de toda a demanda..

A qualidade dos testes que poderão ser oferecidos, A qualidade dos testes que poderão ser oferecidos, 
passando pela sua especificidade e sensibilidade passando pela sua especificidade e sensibilidade 
adequados atadequados atéé a qualidade dos laborata qualidade dos laboratóórios que rios que 
deverão contar com uma monitoradeverão contar com uma monitoraçção profissional ão profissional 
e e éética. tica. 

Brasil, não hBrasil, não háá acesso aos testes para todos que acesso aos testes para todos que 
deles necessitam e nem controle adequado seja deles necessitam e nem controle adequado seja 
dos laboratdos laboratóórios seja do aconselhamento e muito rios seja do aconselhamento e muito 
menos preocupamenos preocupaçções ões ééticas. A propaganda dos ticas. A propaganda dos 
laboratlaboratóórios chega em nossas casas pelo correiorios chega em nossas casas pelo correio .
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Argumentos utilizados em torno da utilizaArgumentos utilizados em torno da utilizaçção de tão de téécnicas cnicas 
gengenééticas:ticas:

•• 1.1. genetizagenetizaççãoão –– reducionismo biolreducionismo biolóógicogico
•• 2.2. eugenizaeugenizaççãoão –– critcritéérios valorativos para propor rios valorativos para propor 

mudanmudançças e intervenas e intervençções no genoma humanoões no genoma humano
•• 3.3. possessividade possessividade –– informainformaçções e serviões e serviçços genos genééticos ticos 

utilizados para lucrar. Genoma humano como patrimônio utilizados para lucrar. Genoma humano como patrimônio 
da humanidadeda humanidade

•• 4.4. indeterminaindeterminaçção ão –– a informaa informaçção genão genéética esttica estáá
condenada a ser sempre incompleta e imperfeitacondenada a ser sempre incompleta e imperfeita

•• 5.5. imprevisibilidade imprevisibilidade –– imprevisimprevisííveis em suas veis em suas 
conseqconseqüüênciasências

•• 6.6. irreversibilidade irreversibilidade –– as incertezas das tas incertezas das téécnicas se vêem  cnicas se vêem  
potencializadas pela provpotencializadas pela prováável irreversibilidade das vel irreversibilidade das 
interferências no genoma.interferências no genoma.

•• 7.7. incoerência incoerência –– a legislaa legislaçção e a moral não ão e a moral não 
contemplaram a possibilidade de intervencontemplaram a possibilidade de intervençção e ão e 
manipulamanipulaçção ão –– tensão social e culturaltensão social e cultural

•• 8.8. invasividadeinvasividade –– invasão de alguns aspectos invasão de alguns aspectos 
substanciais da vida humana.substanciais da vida humana.

•• A 3, 5, 6 e 8 A 3, 5, 6 e 8 –– reforreforççam o caram o carááter extraordinter extraordináário rio –– ameaameaçças as 
àà dignidade do homem.dignidade do homem.
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Como se conduzir eticamenteComo se conduzir eticamente

Fatos

Conjunto de dados e informações 
sobre o caso
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Como se conduzir eticamenteComo se conduzir eticamente

Circunstâncias
- Todas as pessoas envolvidas
- Crenças
- Desejos e necessidades
- Outras alternativas disponíveis
- Tempo para decidir 
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Como se conduzir eticamenteComo se conduzir eticamente

Conseqüências

Todas ações geram 
conseqüências

Há conseqüências para o 
indivíduo e outros membros 
da família
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Como se conduzir eticamenteComo se conduzir eticamente

Levar em conta os seguintes princLevar em conta os seguintes princíípiospios

AutonomiaAutonomia
PrivacidadePrivacidade
ConfidencialidadeConfidencialidade
BeneficênciaBeneficência
JustiJustiççaa
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Princípios
Autonomia

Beneficência
Justiça

Fatos
Adrenoleucodistrofia Família 

com dois filhos menores de 
idade

Mais velho com sintomas
Mais moço sem sintomas

Conseqüências
Não testarNão testar

Ansiedade da família
Danos ao paciente

Teste NegativoTeste Negativo
Eliminação da Ansiedade

Teste PositivoTeste Positivo
“Doente Sadio”

Acompanhamento
Óleo de Lorenzo

Transplante de Medula

Testar o 
filho mais 

moço?
Circunstâncias

Pós-nascimento
Diagnóstico Pré-sintomático

Por procuração
Incerteza

(doença de curso variável)

Goldim



BRAZ 26

Princípios
Autonomia

Beneficência
JustiçaFatos

Distrofia Muscular de 
Duchenne

Família com dois filhos 
menores de idade

Mais velho com sintomas
Mais moço sem sintomas

Conseqüências
Não testarNão testar

Ansiedade da família
TesteTeste NegativoNegativo

Eliminação da Ansiedade
TesteTeste PositivoPositivo

“Doente Sadio”
Abandono

Estigmatização
Apoio/Suporte

Redirecionamento

Testar o 
filho mais 

moço?Circunstâncias
Pós-nascimento

Diagnóstico Pré-sintomático
Por procuração

Risco
(doença de curso conhecido)

Aparecimento Precoce
Goldim
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ÉÉtica e Testes Gentica e Testes Genééticosticos

PerPerííodoodo
Os testes se justificam em todo e qualquer período?

TipoTipo
Se justifica fazer teste genético em indivíduos pré-sintomáticos?

DemandaDemanda
Todas as demandas devem ser atendidas?

DomDomíínionio
Se justifica fazer testes genéticos em presença

de incerteza ou ignorância? Goldim
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FIM


