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Introdugao

Como todos sabemos, os testes genéticos (TG) tém caracteristicas e finalidades
diversas. Nomeadamente, existem testes genéticos diagndsticos, preditivos (testes de
susceptibilidade), pré-sintomdticos (doencas monogénicas), de portador (de
heterozigotia ou de anomalia cromossdmica equilibrada). Os testes genéticos sdo
realizados em pessoas saudaveis ou doentes e durante diferentes fases da vida, desde
o periodo pré-natal (incluem os testes de pré-implantacdo) até ao periodo
pos-mortem. Podem identificar genes normais ou patoldgicos ou variacdes do
genoma. O genoma pode ser avaliado de acordo com diferentes marcadores
dificultando a compreensao dos resultados. As variagdes gendmicas condicionam a
susceptibilidade as doencas comuns. E também um conjunto de caracteristicas
genéticas individuais que permite confirmar ou infirmar, com notavel exactiddo, a
ascendéncia ou a descendéncia (testes de paternidade e outros) de cada um de nds.
Por ultimo, o conhecimento de caracteristicas especiais do perfil genético pode ser de
grande utilidade para a avaliagao da capacidade de tolerancia e modo de actuagao dos
farmacos (farmacogenética) e, também, em raras situa¢des, a andlise de variantes
genéticas permite orientar sobre o regime alimentar que nos é mais recomendavel
(nutrigendmica).

Em oposicao aos restantes exames médicos complementares de diagndstico, os testes
genéticos, por regra, so se realizam uma vez durante a vida, podem ser realizados em
pessoas doentes ou sauddaveis, e, nestes, podem revelar uma futura doenca ou,
inclusive, tratando-se dum feto ou duma crianca, identificar problema grave na futura
reprodugao dos préprios, dos pais e, até, noutros familiares.

No referente aos métodos de diagndstico, hoje existe maior rigor e simplificacdo na
execuc¢do das técnicas classicas. Concomitantemente, apareceram novas técnicas de
rastreio do genoma humano, mais abrangentes e com maior potencialidade de
resposta, como é o caso das técnicas de CGH (Comparative Genomic Hybridization) e
0s novos métodos de microarray. Inclusive, uma maior aposta na venda, para fins
comerciais, da sequenciacdo de todo o genoma, ou seja, a identificacdo individual e
completa das suas principais caracteristicas, com todas as suas imprevisiveis
consequéncias, esta nos nossos dias mais dependente da diminuicdo do excessivo
custo da analise laboratorial do que da capacidade cientifica instalada.
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Esta evolugao, explosiva e muito abrangente, exige maior rigor na utilizagdo dos testes
genéticos e cumprimento das regras de conduta ético-profissional que protejam os
pacientes e familiares de consequéncias previsivelmente indesejaveis.

De facto, desde o aparecimento de testes genéticos, para apoio directo a clinica ou
integrados em actividades de investigacdo, foram criadas e recomendadas normas de
boa pratica ético-profissional, tendo como objectivo maximizar a beneficéncia e
introduzir menor maleficéncia na realizacdo dos testes.

Todas estas regras defendem que, durante a sua concretizagdo, ou na sequéncia das
informacgdes obtidas, seja mantido completo respeito pela dignidade humana e pela
autonomia e liberdade individual.

Em primeiro lugar, ainda antes de cada teste genético ser proposto, tem de ser
confirmada a respectiva validade e utilidade clinica. Ou seja, se as informacdes e
conclusdes fornecidas pelo teste sdo cientificamente correctas e se o teste tem
suficiente interesse preventivo ou diagndstico que justifique a sua oferta para
melhorar a saude ou um estilo de vida conducente a melhor saude.

Seguidamente, é exigido um prévio, completo e adequado esclarecimento ao utilizador
por um profissional de saude competente e a posterior expressdo do livre
consentimento que devera ser reproduzivel e, sempre que possivel, por escrito. E, em
todas as fases do processo, um total respeito pela privacidade e pela confidencialidade
completa das informacGes obtidas. Também se tem pugnado para que estes testes
sejam realizados de forma equitativa e justa, sem discriminacdo de individuos ou
etnias, e com livre acesso dos pacientes a todos os resultados. E, também, pelo direito
a ndo realizar os testes ou ser informado dos respectivos resultados.

Na pratica, é necessario verificar ainda a competéncia técnica para a realizagdo
laboratorial dos exames “oferecidos”, se a recolha e o armazenamento do material
bioldgico é feita de acordo com as normas exigidas, se os resultados sdo transmitidos
aos interessados de modo a que ndo se levantem duvidas, se houve adequado
aconselhamento genético e se uma eventual prevencdo ou terapéutica ird ser
realizada, quando, apds avaliados os resultados obtidos, uma destas orientagdes for
recomendavel.

Estas normas, embora com manifesta iniciais dificuldades de aceitacdo por parte de
técnicos e companhias, estdo contidas em inimeros documentos internacionais
(Convencdao de Oviedo, UNESCO, OCDE, etc.) e muitos deles, apds terem sido
posteriormente ratificados pelos paises e vertidos em legislagdes nacionais (por
exemplo, no nosso Pais, a Convencdo de Oviedo e a Lei n? 12/2005), sdo
habitualmente respeitados quer em Portugal quer noutros paises.
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A oferta directa ao publico/consumidor (TDC; abreviatura internacional DTC) de muitos
testes, que tem vindo gradualmente a aumentar através do uso da Internet e de
intensa publicitacdo directa e agressiva, ndo pode cumprir muitas destas normas
ético-profissionais baseadas em principios fundamentais da Bioética, anteriormente
citados. Esta nova situagao vem exigir, a nivel nacional e internacional, uma profunda
reflexdo sobre as possibilidades, vantagens e desvantagens duma maior
regulamentacdo deste sector.

Muitos testes genéticos sdo publicitados sem preocupacdes de natureza moral e com
fins puramente lucrativos, fornecendo informacdes levianas baseadas em conclusdes
erradas ou em falsos beneficios. Previsivelmente, ndo é habitual estarem orientados
para as doengas monogénicas que, sendo muito raras, dao pouco lucro, mas sdao
principalmente dirigidos as doengas comuns de transmissdao multifactorial (doengas
cardiovasculares, cancro, diabetes, doengas neuroldgicas, doengas psiquidtricas, etc.) e
a multiplas situacBes relacionadas com estilo de vida — regime alimentar, obesidade,
capacidade desportiva, metabolismo da cafeina e do alcool e muitas outras variaveis.

A auséncia de conhecimentos respeitantes a adequada utilizacdo dos testes e as
respectivas limitacGes cientificas, pelo publico e por médicos, enfermeiras e outros
técnicos de saude, associada a publicidade enganosa e, ainda, a recusa de companhias
de seguros e servigo publico de participagdo no pagamento de muitos testes genéticos
de susceptibilidade (exemplo: cancro e cardiovasculares), e o seu mais elevado preco
guando requisitado aos servicos de saude, sdo factores determinantes para a
popularidade crescente dos TDC.

Infelizmente, é muito frequente ser nula a validade e a utilidade clinica dos testes
genéticos de venda directa. Por outro lado, naqueles testes realizados em situagdes
com comprovada validade e utilidade, as condi¢des de realizagao e a fiabilidade dos
resultados ndao sao comprovaveis e a informagdo aos utilizadores é escassa.

Ultimamente, com esta vulgarizagao e multiplicagdo de servigos ao publico, surgiram
novas preocupacoes sobre o modo como estd a ser perigosamente utilizado o material
bioldgico que lhes é confiado. Com frequéncia, este é, posteriormente, utilizado sem
consentimento dos utilizadores, por vezes, com dados sobre criancas, para
aperfeicoamento de Kits, avaliagdo farmacogendmica e estudos clinicos. Os biobancos
instalados podem ser vendidos a terceiros, ou, em caso da faléncia das empresas, sdo
abandonadas amostras e informagdes recebidas.

Embora haja quem argumente que ndo sao aceitdveis imposigdes que coarctem a
liberdade individual, estas actividades terdo de ser repensadas pelas sociedades
cientificas e pelos Estados, e devera ser criada, com a maior urgéncia, uma
regulamentacdo adequada. Como é defendido por muitos, nomeadamente pela British
Human Genetic Commission (HGC), a atitude repressiva sempre que necessdria €
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plenamente justificada, pelo facto das respostas resultantes de muitos dos estudos
serem enganosas, e, tal como as recomendagdes perigosas e inconsistentes que estao
a eles associadas, ao orientarem erradamente os consumidores, atentam gravemente
contra a saude (psicolégica e fisica) de individuos e familiares (HGC, 2010). Nao
podemos estar, por inércia, a pactuar com verdadeiras situacdes de burla associada a
exigéncia de posterior compra, por parte dos consumidores, de produtos sem efeito
ou, pior, com efeitos perniciosos.

Em resumo, parece-nos que as medidas a recomendar deverdo incidir sobre a
regulamentacdo ético-profissional de funcionamento de laboratérios e empresas e,
ainda, na educacdo de profissionais de saude, jornalistas e publico em geral.

Em relacdo a regulamentacdo ético-profissional, além da validade e utilidade clinica
dos exames publicitados, teremos de considerar as condi¢Ges de realizagao dos testes.
Devera ser exigido o acesso obrigatdrio a profissionais de saude, aconselhamento
genético, privacidade e confidencialidade, fiabilidade e correcta interpretagao dos
resultados laboratoriais, formularios adequados, existéncia de consentimento livre e
esclarecido, exclusdo de estudos em criancas e, ainda, que haja publicitacdo adequada
e direito a reclamacao.

A educacdo de profissionais de saude — incluindo psicélogos e nutricionistas — e de
jornalistas, que sdo os responsaveis pela modo de transmissdao destas matérias, é de
grande importancia. O publico em geral devera familiarizar-se, na escola e também nas
consultas de saude, com as principais potencialidades e limitagdes diagndsticas e
terapéuticas dos exames genéticos.

Recomendagoes

Neste contexto, a Comissdao de Bioética da SPGH recomenda as seguintes medidas
para obtengao dos principais objectivos:

Geneticistas Portugueses

1. Cumprirem a legislagdo/recomendagdes ja existentes em Portugal.

2. Exigirem (Direccdo da SPGH) a publicacdo urgente da Regulamentacdo da Lei n?
12/2005.

3. Terem conhecimento e cumprirem as principais normas internacionais
relacionadas com TDC e estarem atentos a novas orientagdes.

4. Colaborarem activamente no ensino da genética humana, inclusive das normas
ético-profissionais na realizacdo de testes genéticos, aos restantes técnicos de
saude, jornalistas e populacdo.
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Direccdo da SPGH

1. Propor ao Ministério da Saude e da Justica (Testes de Paternidade) a criacdo de
legislacdo especifica sobre Testes Genéticos de Venda Directa ao Publico. Esta
legislacdo devera conter:

a. Normas orientadoras sobre todos os TDC, estejam ou ndo relacionados
directamente com a saude. Podera, inclusive, possuir orientagdao legal
especifica para os testes de ancestralidade/paternidade (se ndo tiver surgido
nova legislacdo propria);

b. Conceito sobre enquadramento dos Testes Genéticos, incluindo os TDC,
concordante com o actualmente defendido por outros paises (Alemanha,
Franca e EUA) que os considera como instrumentos de apoio médico
(“devices”), pelo que a sua realizacdo sO podera ser aceite quando
acompanhada de requisicdao ou conhecimento expresso dum médico;

c. Formas de fiscalizacdo e respectivas medidas de punicdo, incluindo coimas,
respeitantes a desvios na venda, realizagdo ou utilizagao dos TDC. Também de
publicidade enganosa nos mass media e internet. Devera ficar definido quais os
organismos dos Ministérios da Saude e Justica que irdo assegurar o seu
cumprimento;

d. Proibicdo de publicidade nos mass media a terapéuticas associadas a TDC (em
paralelo com o que se passa com a publicidade a outros medicamentos).

2. Contactar organismos reguladores da Comunicacdo Social e tentar sensibiliza-los
para que haja controlo e puni¢do da publicidade enganosa dos TDC nos mass
media.

3. Propor a Ordem dos Meédicos que, com a colaboracdo dos Colégios das
Especialidades de Genética e de Patologia Clinica, sejam definidas as normas
indispensaveis para a licenciamento obrigatério e acreditacdo periddica dos
laboratérios portugueses que promovam, realizem e/ou vendam TDC em Portugal.

4. Propor a Ordem dos Médicos que seja estendida a proibicdao de publicidade nos
mass media de todos os produtos com objectivos medicamentosos propostos e
vendidos directamente por laboratoérios no seguimento da realizagao de TDC.
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