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A doenca nunca é enobrecedora e, na
medida em que o Projeto Genoma
Humano for capaz de evita-la, a vida
humana sera melhor. (James Watson)

Os cientistas séo notoriamente desprovidos
de ética se comparados a populagao em
geral. Muitos deles nao se interessam em
participar desses debates sequer em seu
préoprio campo de trabalho, a menos que
as circunstancias sociais 0s empurrem
literalmente para a discussao ética. A
maioria dos cientistas nunca teve uma
formacgéo ética e enfrenta consideraveis
dificuldades quando obrigada a expressar
seus proprios principios éeticos em relagcao
a sua disciplina.

Robert Edwards
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Mutacdes genéticas:
A) Podem ser responsaveis pelo

aparecimento de uma determinada
doencga.

B) Ou apenas predispor. (fatores
ambientais?)

Prevencao. Nao se sabe bem que
fatores, quando e como agem o
que acaba por se refletir no
comportamento das pessoas.
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Testes Genéticos Pré-sintomaticos para Doencas de
Ocorréncia Familial gue se Manifestam Somente na Vida

Adulta.*™
Marcador Doenca Penetrancia
Expansao CAG
em 4pl16.3 Huntington 100%
21921.3 Alzheimer 100%
14q924.3 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 Cdlon 100%
HPC1 Cancer de Prostata aumentado

Reproduzido de Llerena Jr. (1999)
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PROBLEMAS ETICOS RELACIONADOS AQS
TESTES PREDITIVOS

a) se seria ético fazer um vaticinio, ja que
determinadas doencgas néao tém cura,;

b) se o0s testes genéticos sao confiaveis, ja que
necessitam de técnicas complexas e calculos
probabilisticos;

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

d) se a regulamentacao e o controle dos laboratoérios
séo suficientes para evitar erros danosos;

e) se 0s portadores sadios seréo discriminados pelas
seguradoras e planos de saude e empregadores

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

- confirmar o diagnaéstico clinico

- detectar uma predisposi¢ao
genética para prevenir seu
aparecimento ou ajudar o
paciente a preparar seu futuro

- dar aos pais a opc¢ao de
Interromper a gestagao ou Iniciar
0 tratamento 0 mais cedo
possivel (se houver).

BRAZ




Responsabilidades éticas e legais
acompanham o avang¢o do conhecimento
genético na pratica da medicina, porque:

- as implicacdes dainformacdo genética séo
simultaneamente individual e familiar

- ainformacgé&o genética é frequentemente
relevante para a doenca futura

- atestagem genética, muitas vezes,
identifica doencgas para as quais nao existe
tratamento efetivo ou medidas preventivas.
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A Lel

Ha trés questfes a serem
aplicadas na clinica genética:

- consentimento informado para
0 teste genético

- padrao de cuidado que inclua
aconselhamento geneético para
adultos e gravidas esperando
passar pela testagem

- dever de advertir os membros
familiares que podem ser de
risco.
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Consentimento

Obter o0 consentimento para a testagem genética é
particularmente  desafiante em vista da
complexidade da informagdo genetica, a
controversa natureza das opc¢des clinicas como o
aborto ou cirurgias profilaticas de eficacia
desconhecida, e as Iimplicagbes sociails e
psicoldgicas da testagem.

Pacientes tem o direito ao controle de toda informagao
medica sobre eles mesmos, incluindo a informagao
geneética.

A predicdo ou avaliacao do risco Inerente a
informacao genética pode ser valiosa para o
ﬁlanejamento dos cuidados em saude mas pode
aver discriminagao por parte das seguradoras e
empregadores, dai a iImportancia da
confidencialidade dos resultados.
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O consentimento informado é requerido porque traz
um risco social consideravel em forma de
discriminagdo. O paciente pode pesar 0s pros e
contras. Beneficio do teste X discriminagao ou
porque nao ha cura para a doenca virtual.

Pre-natal — a paciente deve ser advertida do risco de
abortamento espontaneo em funcao da o
amniocentece ou 0 exame de vilosidade coridnica.

Quanto ao dever de advertir outros membros da
familia — s6 é valido se houver medidas preventivas
ou curativas. SO se deve advertir a familia se trés
afirmativas podem ser dadas as seguintes
perguntas:

a) O membro da familia tem um sério risco de
adoecer?

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

c) A brecha na confidencialidade é necessaria para
prevenir ou minimizar o dano (seja o paciente
recusando ou permitindo o uso da informagao).
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Programa

Normas e recomendagdes: aconselhamento genético pre e
pas teste. Necessaria competéncia profissional para fazer
0 aconselhamento.

Os testes podem levar ao suicidio ou a episaddios
depressivos.

O aconselhamento pode levar a questdo controvertida do
aborto ou a mudanca do estilo de vida. Isto implica que a
ética requer o consentimento informado e o suporte
necessario para 0s pacientes que quiserem ser testados.

O teste pode ajudar a planejar o futuro.

Apesar destes cuidados os conselheiros genéticos ou
geneticistas nao podem prever como a pessoa reagira a
um teste positivo (0 mesmo em relagéo ao negativo).
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FATORES ASSOCIADOS AO TESTE PREDITIVO
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* -apercepcao de risco e variavel entre as
pessoas e a maneira de comunicar
Influencia esta percepcgao,

* - € necessario um alto grau de
profissionalismo e/ou experiéncia para o
aconselhamento genético porque as
estimativas de risco sao complexas de
serem avaliadas e comunicadas aos
pacientes. Os riscos Ss&o, em sua
maioria, de nivel intermediario, mas o0s
unicos tratamentos podem ser
drasticos. Ex: mastectomia bilateral e a
ooforectomia;
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- € preciso evitar que pessoas que nao possuam
historia de risco familiar fagam tais testes;

- qualquer dado genético tem impacto sobre a
reproducéo;

- ndo ha& clareza nas pessoas sobre a
probabilidade e ndo a certeza de vir a ter uma
doenca ou, em outras palavras, entre ser
portador e ser doente. Esta nao discriminagao
pode dar origem a falsos alarmes ou negacgoes;

- a problematica da prevencéo, isto é, se as
medidas preventivas, no caso do cancer de
mama, como mamografias, também tém o
mesmo impacto sobre a detecgcao precoce dos
canceres familiares.
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Reacdes psicoldgicas

- Negacao e minimizagcao nos
portadores

- “Culpa do sobrevivente” nos
nao portadores

- Dificuldade em fazer prevencao
(afastamento de medicos)

- Procura por exames recorrentes
de forma exagerada

- Alternancia de médicos
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“(...) para gque haja um aconselhamento apropriado é
indispensavel que o médico tenha conhecimentos
suficientes sobre genética. Lamentavelmente, mesmo
nos Estados Unidos, a falta de uma compreensao
clara e segura sobre o significado dos percentuais de
risco esta se constituindo em grave problema ético no
didlogo entre a maioria dos medicos e seus
pacientes” . Pena e Azevédo (1998)
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e Junto com o PGH foi criado o Ethical,
Social and Legal Issues - ELSI, Comité de
Etica com um orcamento de 3% do total
destinado ao genoma.

« PRINCIPIOS DO ELSI:

- autonomia, privacidade, justica,
Igualdade e qualidade
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PRINCIPIOS NO BRASIL:

Privacidade da informacao genética; a seguranca e
eficacia da medicina genética; a justica no uso destas
informacgdes

Autonomia: deve ser preservada a vontade do paciente
em se submete_r ao teste nao podendo este ser Imposto
e somente realizado apds 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
familiares. Excegao a essa privacidade: quando
familiares apresentem alto risco genético e apos falhar
“todos os esforgos para obter a permisséao do paciente”

Ressalva:diferenca entre o exame de DNA e um exame
laboratorial de rotina. O primeiro é imutavel, “esta
presente durante toda a vida da pessoa e representa
sua programacao bioldgica” . O outro pode mudar e
variar de acordo com medicacgdes e dietas, por exemplo.
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= A igualdade prevé que todos que necessitam
poderao ter acesso aos testes. Missao impossivel,
dada a deficiéncia de profissionais capacitados
para tal, ao custo dos exames, a demora de que se
revestem seus resultados e o numero insuficiente
de laboratdrios para dar conta de toda a demanda.

= A qualidade dos testes que poderao ser oferecidos,
passando pela sua especificidade e sensibilidade
adequados até a qualidade dos laboratérios que
deverao contar com uma monitoragcao profissional
e éetica.

= Brasil, ndo ha acesso aos testes para todos que
deles necessitam e nem controle adequado seja
dos laboratdrios seja do aconselhamento e muito
menos preocupacdes éticas. A propaganda dos
laboratorios chega em nossas casas pelo correio .
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Argumentos utilizados em torno da utilizagao de técnicas
genéticas:

« 1. genetizagado —reducionismo bioldgico

* 2. eugenizacao - critérios valorativos para propor
mudancgas e interveng¢des no genoma humano

« 3. possessividade —informagdes e servigos geneticos
utilizados para lucrar. Genoma humano como patrimdnio
da humanidade

4. indeterminagédo — ainformacgéao genética esta
condenada a ser sempre incompleta e imperfeita

« 5. imprevisibilidade —imprevisiveis em suas
consequéncias

« 6. irreversibilidade — as incertezas das técnicas se véem
potencializadas pela provavel irreversibilidade das
Interferéncias no genoma.

« 7. incoeréncia-a Ieggs!agéo e a moral nao
contemplaram a possibilidade de intervengao e
manipulagéao — tensao social e cultural

« 8. invasividade —invasao de alguns aspectos
substanciais da vida humana.

« A3,5, 6e8-reforgcam o carater extraordinario — ameacas

a dignidade do homem.
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Como se conduzir eticamente

Fatos

Conjunto de dados e informacoes
sobre o caso




Como se conduzir eticamente

Circunstancias

- Todas as pessoas envolvidas

- Crencas

- Desejos e necessidades

- Outras alternativas disponiveis
- Tempo para decidir




COomo se conduzir eticamente

Conseqguéncias

Todas acoOes geram
conseqguéncias

Ha conseqliéncias para o
iIndividuo e outros membros
da familia




Como se conduzir eticamente

[Cevarreni conta 0S SEgUINTES PIINCIPIoS

Autonemia
Privacidade
Confidencralidade
BEenefiicencia
Jusiica




Fatos
Adrenoleucodistrofia Familia
com dois filhos menores de
idade
Mais velho com sintomas
Mais moco sem sintomas

Circunstancias
P0s-nascimento
Diagnostico Pré-sintomatico
Por procuracao
Incerteza
(doenca de curso variavel)

Principios
Autonomia
Beneficéncia

Justica

l

Testar o
filho mais
mOoco?

Conseqguéncias
INEo testar:
Ansiedade da familia
Danos ao paciente
JiesterNegatinve
Eliminacao da Ansiedade
ieste Positivo
“Doente Sadio”
Acompanhamento
Oleo de Lorenzo
Transplante de Medula




Fatos
Distrofia Muscular de
Duchenne
Familia com dois filhos
menores de idade
Mais velho com sintomas
Mais moco sem sintomas

Circunstancias
PoOs-nascimento
Diagnostico Pré-sintomatico
Por procuracao
Risco
(doenca de curso conhecido)
Aparecimento Precoce

Principios

Autonomia
Beneficéncia
Justica Consequéncias
N0 testar:
l Ansiedade da familia
iester Negativo
Eliminacao da Ansiedade
Testar o [este Positivo
filho mais “Doente Sadio”
- Abandono
mO(}O? Estigmatizacao
Apom/Suporte
Redireci




Etica e Testes GEneticos

PEredo

Os testes se justificam em todo e qualquer periodo?
Floe

Se justifica fazer teste genéetico em individuos pré-sintomaticos?

Demanda

Todas as demandas devem ser atendidas?

DOININIG

Se justifica fazer testes genéticos em presenca
de incerteza ou ignorancia?







