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Introducao

Os avancos tecnologicos das tltimas décadas no
campo da genética foram imensos, muito velozes e,
sem davida, revolucionaram diferentes areas como
diagndstico, terapia, reproducio, e até mesmo, resolucio
de crimes. A maioria dessas tecnologias visa, em primeira
instancia, trazer melhorias a satde dos seres humanos,

proporcionando melhor qualidade de vida. Entretanto,

muitas vezes, trazem também conflitos que permeiam Figura5.1: Conflitos entre a genética e a ética.

a barreira da ética, e que necessitam de discussOes.

Infelizmente, ndo existem respostas ou condutas padronizadas para todas as situacdes e, exatamente
por isso, que cada vez mais se faz necessarios foruns de discussdo nio somente entre profissionais
da area, mas também com o publico em geral.

Um dos eventos cientificos que mais revolucionou a area da genética e da satde foi o
Projeto Genoma Humano (PGH), como visto em topico anterior. A utilizacio das sequéncias
geradas e identificadas no PGH foi um dos temas contemplados pelos participantes do mesmo,
reconhecendo que tais utilizacdes de conhecimento genomico envolviam implicacdes éticas,
legais e sociais, o PGH tinha como um dos objetivos a discussiao bioética destes temas. Em tal
discussdo, trés itens se destacaram: a privacidade da informacio genética; a seguranca e eficacia
da medicina genética e a justica no uso da informagio genética.

Abaixo apresentaremos algumas situagdes que servem de base para reflexdo e discussio.

5.1 Aconselhamento Genético

De maneira geral, o Aconselhamento Genético tem como base fornecer informacdes sobre
certas condi¢des que podem ou nio ser de origem genética. Essa pratica é realizada, normal-
mente, para individuos afetados por alguma doenca genética, seus familiares e para pessoas
sem historico familiar de doenca genética, mas que possuam risco de que seus descendentes

apresentem alguma dessas doencas. Em casos onde o diagnostico de doenga genética com
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mecanismos de heranca conhecido é realizado, ha necessidade de oferecer o aconselhamento
genético para as familias, com explica¢ao dos riscos. Essa pratica é permeada constantemente
por dilemas éticos praticos e que, geralmente, envolvem outras pessoas além do proprio afetado.

O Aconselhamento Genético, assim como qualquer pratica médica, é regido sob principios
éticos e morais que devem ser seguidos e respeitados. E um desses principios mais importantes é
o da privacidade genética. No entanto, um dos dilemas mais frequentes no diagndstico genético
¢ que os resultados para um individuo podem ter consequéncias imediatas para seus familiares.

A seguir, apresentaremos um caso clinico que ilustra uma situa¢gio comum no dia-a-dia

do geneticista.

M.S.E, 32 anos, casada, comparece ao Servico de Aconselhamento Genético
para diagndstico de seu filho, PS.E, de 4 anos de idade. Apds investigacio
genética constatou-se que a doenga da crianca era Hemofilia A. Por se tratar
de uma doenca genética de heranca recessiva ligada ao cromossomo X, que
afeta principalmente individuos do sexo masculino, provavelmente P.S.E
herdou o gene com a mutacio de sua maie; fato confirmado pelo exame

de M.S.E Diante da confirmacio de que M.S.E era portadora do gene para
hemotfilia, suas irmas e sobrinhas apresentam uma chance de também serem
portadoras e, portanto, também terem filhos homens afetados, o que pode ser
evitado por meio de exame genético pré-natal. No entanto, M.S.E recusa-se
a informar e alertar a familia desse diagndstico uma vez que, por motivos
pessoais, elas ji nio mantém mais contato.

A Hemofilia caracteriza-se pela falta ou diminui¢io da atividade de fatores de coagulagio
que incapacitam o corpo de controlar sangramentos, assim, quando um vaso sanguineo é danifi-
cado, um coagulo nio se forma e o vaso continua a sangrar por um periodo excessivo de tempo.
O sangramento pode ser externo, se a pele é danificada por um corte ou abrasio, ou pode
ser interno, em musculos, articulagdes ou Orgios. Seu padrio de heranca peculiar (recessivo
ligado ao cromossomo X) afeta principalmente meninos, uma vez que um homem portador de
mutacio no gene da hemofilia serd sempre afetado porque possui apenas um cromossomo X.

Os contlitos apresentados no caso acima propiciam trés grandes campos de discussio: os

aspectos conflituosos da genética clinica e o seu avanco tecnologico, as questdes do paciente
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na relagio com o profissional da satde/geneticista e os dilemas que surgem pela extensio em
ambito social, desencadeados a partir do campo privado. Lembremos que o principio da priva-
cidade extraido do PGH determina que os resultados dos testes genéticos de um individuo nio
poderdo ser comunicados a nenhuma outra pessoa sem seu consentimento expresso.

Nesses casos, qual é o papel do profissional diante de uma situagdo onde se sabe que outros
individuos da familia estio em risco, mas o individuo primeiramente diagnosticado impede a
divulgacio desse resultado?

No caso apresentado, surge um problema que vai além da relacdo entre o profissional e seu paciente
— as consequéncias para a sociedade. Nesta discussdo, a familia de MSF podera vir a ter um descendente
afetado caso nio seja dado aos membros do grupo, a liberdade de escolha se querem ou nio ter um
filho e/ou a possibilidade de um diagnéstico pré-natal especifico e aconselhamento genético.

Existe, entdo, um dilema do profissional entre manter o compromisso com seu paciente e ter
um compromisso com a sociedade (familia).

O que fazer neste caso?

O ideal seria o profissional mostrar para M.S.E a abrangéncia desta situagio e as consequén-
cias de seus atos para que ela possa entender sua participa¢do na vida e nas decisdes de situacdes

dificeis de outras pessoas.

5.2 Paternidade e Diagnostico Genético

Os avancos das descobertas decorrentes do Projeto
Genoma Humano resultaram em intmeras novas
oportunidades de diagnoésticos e exames genéticos
cada vez mais detalhados. Um dos exames que se
tornou extremamente popular e de facil realizacio em
laboratérios é o exame de investigacio de paternidade,

onde se utilizam marcadores genéticos especificos.

Em relacio as doencgas genéticas, muitas podem
ter seu diagnodstico revelado por meio do uso dos

mesmos tipos de marcadores usados em testes de Figura5.2: Analise genética. / Fonte: Thinkstock
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paternidade. Em algumas dessas doengas é necessario a anilise do material genético (DNA)
dos pais e da crianca afetada para que o diagndstico seja informativo e conclusivo, e para que o
Aconselhamento Genético seja efetivo. Como consequéncia, muitas vezes durante a interpre-
tacio do exame da doenca genética, pode ser observado um padrio de heranca dos marcadores
que exclui a paternidade daquele homem (suposto pai). Em algumas situacdes a auséncia do
material genético do verdadeiro pai biologico pode comprometer o completo diagndstico
daquela crianca. Nesse momento, comecga, entio, o dilema dos profissionais envolvidos no caso:

¢ Como revelar essa informacio a familia se o motivo da vinda deles para o Servico em

questdo era um exame genético de diagnostico e ndo um teste de paternidade?

® O profissional tem o direito de revelar essa informag¢io que, muitas vezes, nunca foi

discutida dentro da familia e correr o risco de destruir um nucleo familiar estavel?

* E ético deixar que um homem cuide e sustente uma crianca com problemas sem saber

que nio € o pai bioldgico da mesma?

® Algumas doengas ainda dependem da heranga paterna ou materna para a manifestagio

clinica. Nesses casos, ¢ correto deixar um homem achando que foi ele quem transmitiu
aquele gene com mutacdo a crianca e nio querer mais ter filhos, sendo que, na realidade,
ele ndo ¢é o pai bioldgico e nem corre o risco de ter outros filhos afetados?

Uma das alternativas que se encontrou para tentar sanar um pouco esse tipo de situagio é
esclarecer o melhor possivel no Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE), que
o exame que a familia estd sendo submetida traz uma possibilidade de revelar casos de falsa
paternidade e se eles estariam dispostos a tomar conhecimento ou nio dessa informagio caso
ela apareca. O TCLE é um documento que informa e esclarece os individuos participantes de
uma pesquisa ou de um exame de diagnostico de doencas, de maneira que ele possa tomar sua
decisio de forma justa e sem constrangimentos sobre a sua participacio. B uma protecio legal
e moral do pesquisador e do pesquisado, visto ambos estarem assumindo responsabilidades. No
caso de determinados exames laboratoriais onde existe a coleta de material biolégico, como
por exemplo, DNA, também se tem aplicado esse documento, fornecendo esclarecimentos de
todos os aspectos envolvidos naquele exame, onde os familiares e pacientes assinam a aprovagio

no fornecimento do material a ser testado.
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5.3 Diagnéstico de Doencas de Inicio Tardio

Doencas de inicio tardio sdo aquelas onde a manifestacio clinica aparece apenas na idade adulta.
Em diversas dessas doencas ja se conhece o mecanismo genético e padrio de heranga envolvido, ja
que muitas delas sdo hereditarias e, portanto, sio transmitidas de pais para filhos ao longo das geragdes.

Um dos exemplos classicos desse tipo ¢ a doenca de Huntington, que ¢ uma desordem
degenerativa que afeta o sistema nervoso central e provoca movimentos involuntarios dos
bracos, das pernas e do rosto. Estes movimentos sio rapidos, involuntarios e bruscos. Trata-se
de doenca hereditaria, causada por uma mutacido genética, tendo a pessoa afetada 50% de
probabilidades de transmitir o gene que sofreu muta¢io para seus filhos. Se um descendente
nio herdar o gene da doenca, nio a desenvolverd nem a transmitird a geracio seguinte, pois se
trata de doenca autossomica dominante. A doenga de Huntington manifesta-se por volta dos 40
anos de idade. Desenvolve-se lentamente, provocando uma degenerac¢io progressiva do cérebro.
Na fase final, as condi¢bes do paciente sio tais que levam a morte. A dura¢io varia muito de
individuo para individuo, mas geralmente ¢ de cerca de 10-15 anos e o paciente acaba vindo a
6bito como consequéncia de uma pneumonia ou devido as lesdes de uma queda fatal.

Assim, uma pessoa afetada por essa doenga conhece os sintomas e suas consequéncias e acaba
por ficar ansiosa em saber se seus filhos a herdaram ou nio. Inimeras discussoes sio realizadas por
grupos envolvidos com esse tipo de diagnostico e as polémicas nunca se esgotam. Argumentos
a favor do diagnostico em criancas defendem a linha de que, uma vez diante do diagnostico, a
crianga ou adolescente acaba por ter certeza do que esta por vir, ja que ele tem o genitor afetado
clinicamente como exemplo. Nesse caso, eles, ndo ficariam em uma situacio de angustia diante da
falta de diagnoéstico e poderiam tomar decisdes quanto ao seu futuro, inclusive quanto a profissio
de escolha, podendo evitar trabalhos que exijam demasiada desenvoltura com as mios, como den-
tista ou cirurgido. Os que sdo contra o diagndstico precoce argumentam a necessidade da crianca
e adolescente apresentar idade suficiente de compreensio para poder escolher se querem ou nio
saber o resultado de um exame como esse por sua propria vontade; eles teriam o direito de nio
saber; direito previamente negado caso o exame fosse realizado por vontade dos pais. Na grande
parte dos Servi¢os de Genética os profissionais acabam por acatar a segunda situacio, respeitando

o direito de escolha do individuo de tomar sua propria decisio, quanto a ser ou nio testado.
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5.4 Bancos de DNA

Cada vez mais tem se tornado rotina a utiliza¢io da
analise do material genético para diferentes finalidades.
Com isso, cresce o namero de Servicos e Institui¢des
que mantém esses materiais sob seu poder, muitas
vezes, anos apos a sua utilizagio, caracterizando o que
denominamos de Bancos de DNA.

Bancos de DNA sio provenientes de qualquer cole-
¢do de material bioldgico que se possa extrair e obter
DNA. Na pratica, podemos classificar esses Bancos em
trés categorias: Bancos de DNA de Diagndstico, Bancos
de DNA de Pesquisa e Bancos de DNA Forense.

Os Bancos de Diagnostico sio formados por material

biologico coletado de individuos com suspeita de serem

portadores de determinada doenga, na maioria dos casos, Figura 5.3: Analise genética. / Fonte: Thinkstock
uma doenc¢a genética, ¢ muitas vezes dos familiares.

O material coletado pode variar desde a coleta simples de sangue, urina, saliva até materiais
para bidpsia e originados de procedimentos cirrgicos que, posteriormente, permanecem em
blocos de parafina ou laminas histologicas. De todos esses materiais ¢ possivel a obtencio de
DNA. Geralmente esse material é coletado por solicitacio médica para que se possa realizar o
diagndstico genético e molecular da doenca em questio. Nesses casos, o resultado do exame é
encaminhado de volta ao médico solicitante. Na maioria dos Servigos onde esses procedimentos
foram realizados o material pode ficar estocado por periodos varidveis, caracterizando entio,
Bancos de amostras ou, caso o DNA tenha sido extraido, teremos os Bancos de DINA.

Os Bancos de Pesquisa geralmente sio formados por amostras coletadas de individuos ou
familias com grande ntimero de individuos afetados por alguma doenca genética. Para uti-
lizagio dessas amostras nos laboratorios de pesquisa é necessario autorizacio dos doadores
e aprovacio do Comité de Etica local, o que garante a integridade ética da utilizacio dessas

amostras. Mesmo que os pesquisadores queiram usar essas amostras anos depois do primeiro
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teste, por exemplo, por conta da descoberta de novos genes, eles necessitam de nova autorizagio
dos doadores ou do Comité de Etica institucional.

Os Bancos Forenses sdo aqueles utilizados com a finalidade de identificacio humana e podem
ser subdivididos em dois tipos: criminal e civil. O Banco criminal abriga amostras provenientes de
evidéncias coletadas em locais de crimes e amostras coletadas de suspeitos ou condenados, depen-
dendo da legislagio vigente. O Banco civil é aquele destinado a identificagdo em casos de pessoas
desaparecidas e acidentes de massa e, portanto, a doa¢io de material bioldgico para comparagio
(confronto) ¢ voluntaria, pelos familiares dos desaparecidos e das vitimas de acidentes.

A manutencio e utilizacio dos diferentes tipos de Bancos de DNA geram diversos ques-
tionamentos éticos que devem ser discutidos constantemente, uma vez que a rapida evolucio
tecnologica vem acoplada de cada vez mais possibilidades de uso e obtencio de informacdes a

partir desse material.

Virias questdes éticas podem ser destacadas como:
® O uso do Banco de DNA para outras finalidades que nio aquelas para as
quais as amostras foram coletadas;
® A retengio dos perfis genéticos apds a identificacio do individuo
ou do diagndstico;
A reten¢io das amostras apds obtencio dos perfis ou das identificacdes;
O uso do DNA para determinac¢io de caracteristicas fisicas;
O uso do DNA para determina¢io de etnia;

O uso do Banco Forense criminal para identificar parentes;

®  Para quem os resultados devem ser acessiveis (seguradoras, empregadores, etc)?
Todas essas questdes permanecem em constante discussio e a permissio ou
proibicio para esses usos varia de legislacio para legislacio.

5.5 Consideracdes Finais

Os avangos tecnoldgicos e o conhecimento dos mecanismos de acio relacionados aos agravos
em satde trazem vantagens ao tratamento e a vida dos seres humanos, mas também podem
trazer conflitos nas tomadas de decisoes, e necessitam de discussdes e posicionamentos. Nem

sempre ¢ possivel ter uma conclusio do que é melhor para uma pessoa, mas serd a partir da
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discussdo destes dilemas ou conflitos que os envolvidos poderdo melhor compreender o que
esta acontecendo em relacdo aquele diagnostico genético e as suas consequeéncias.

Os conflitos apresentados acima fazem pensar que todo avan¢o tecnoldgico traz muitas
melhorias para a satde das pessoas e da populagio e também o conhecimento precoce de
possiveis doencas genéticas que irdo ter sua expressio em algum momento da vida.

Por outro lado, é necessario sempre conversar, conhecer as doencas, antecipar e se organizar
para que o desfecho de qualquer situacio que envolva o uso e a andlise de material genético seja o
mais preciso possivel. Os profissionais envolvidos nesses tipos de analises e testes devem ser os mais
responsaveis possiveis, tentando sempre prever as consequéncias e resultados que podem aparecer
e, para isso, devem focar em qual é a pergunta que eles querem responder (diagnostico genético,
testes de vinculos genéticos, identificacio humana) para poder escolher o melhor material (ou
sequencia de DNA) a ser avaliado, para que nio gerem informagdes além daquelas a que estio

avaliando e, assim, evitem entrar em discussOes éticas sempre polémicas e de dificil solucio.
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