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Saude publica e ética na era da medicina
gendmica: rastreamentos genéticos

Public health and ethics in the age of
genomic medicine: genetic screening

Abstract

This article has the objective to bring the field of
public health into context in the face of the great
advances of biotechnology and applied genetics,
focusing on issues related to the theme such as bene-
fits and ethics concerning genetic screening. The
Human Genome Project has generated many expecta-
tions among which the possibility of screening genes
associated to diseases and behaviors, moreover, the
possibility of genetic interventions on humans,
creating concerns related to the resurgence of
Eugenia, of genetic counseling and the use of genetic
information as a standard for access to healthcare
clinics and jobs. The discussion of all these issues is
essential to benefit public health with information
obtained through population genomic analysis.
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Resumo

O presente artigo tem como objetivo contextualizar o
campo da saiide puiblica diante dos grandes avangos da
biotecnologia e genética aplicada, destacando elementos
para a problematizagdo do tema tais como beneficios e
questoes éticas relacionados aos rastreamentos
genéticos. O Projeto Genoma Humano gerou vdrias
expectativas, dentre elas, a possibilidade de rastrear
genes associados a doengas e comportamentos, e mais
ainda, de intervir geneticamente no ser humano, levan-
tando preocupagoes relativas ao renascimento da
eugenia, ao aconselhamento genético, e ao uso da infor-
magdo genética como critério de acesso aos planos de
satide e postos de trabalho. Uma discussdo de todos
esses topicos € essencial para que a saiide piiblica seja
beneficiada com as informagées obtidas através da
andlise gendmica das populagées.
Palavras-chave
Biotecnologia, Etica, Saiide piiblica, Aconselhamento
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Introducao

As experiéncias do monge Gregor Mendel com
linhagens puras de ervilhas que se iniciaram em
1856 nos jardins do monastério em Briinn, e igno-
radas até depois de sua morte, marcaram o inicio da
genética moderna. A grande contribui¢do de Mendel
foi demonstrar que as caracteristicas hereditdrias
correspondem a unidades discretas, que sio sepa-
radas e recombinadas de diversas maneiras em cada
geragdo. Essas unidades discretas foram subseqiien-
temente chamadas de genes.l.2 Os estudos de
Mendel formaram a base para o desenvolvimento da
genética. Outra enorme contribui¢do para a medicina
foi a descoberta da estrutura em dupla hélice do
DNA por Watson e Crick em 1953.3 Em 2003, ano
que se comemorou 50 anos dessa descoberta também
foi alcangcado um marco para a ciéncia: o seqiiencia-
mento do genoma humano. O genoma € a totalidade
do material genético de um individuo ou de uma
espécie. O genoma pode ser comparado a um manual
de instru¢des que guia as células desde o 6vulo
fecundado pelo espermatozdide durante o seu desen-
volvimento até o final da vida de um organismo.
Khoury et al. 4 discutem qual seria a insercdo dos
conhecimentos sobre o genoma humano na saude
publica. Esses autores chamam a atencdo para: a
missdo original da saude publica que € assegurar os
interesses da sociedade garantindo condicdes a
manutencdo da sadde; a integracdo das novas
tecnologias genéticas e informagdes delas prove-
nientes para aplicacdo em programas de sadde; e a
integracdo entre genética e as demais sub-especiali-
dades da medicina.
O presente artigo tem como objetivo contextualizar
o campo da saude publica diante dos grandes
avangos da biotecnologia e genética aplicada, pro-
blematizando esse tema quanto aos beneficios e
questdes éticas relacionadas aos rastreamentos
genéticos.

Projeto Genoma Humano

O Projeto Genoma Humano (PGH), um programa
internacional previsto para durar 15 anos, teve inicio
em 1990 com um custo estimado em trés bilhdes de
dolares. Parte do seu financiamento anual (3 a 5%),
foi destinado ao estudo das implicagdes ética, legal e
social relacionadas a informagdo gendmica.5 Tendo
como objetivo mapear o genoma humano, o PGH
produziu tecnologias automatizadas que a menores
custos mapeiam, descrevem e identificam genes com
rapidez e eficdcia. A aplicagdo de tecnologias gené-
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ticas, além da capacidade de armazenamento, recu-
peracdo e distribui¢do de informagdes computa-
dorizadas, tem acelerado a localizacdo e identifi-
cagdlo de genes envolvidos no desenvolvimento e
expressdo de um grande nimero de fendtipos e
disturbios genéticos.6 Muitas destas doengas de base
hereditdria manifestam-se nos primeiros anos de
vida, tendo importancia para a pediatria. Estima-se
que um terco das admissdes de criancas para interna-
mento sdo devidas a causas de base genética.
Portanto, os pediatras serdo solicitados a assumirem
papel de relevancia na indicagdo de testes genéticos
para seus pacientes e familiares. Além disso, deverdo
também comunicar o resultado destes testes levando
em consideracdo todas as implicagdes éticas que
envolvem esta situacdo.?

Algumas conseqiiéncias diretas do PGH devem
ser mencionadas: a) a redugdo de custos dos exames
inclusive para o consumidor, o que para a saude
publica € interessante; b) a concretizagdo de possivel
base cientifica para o renascimento da "nova"
eugenia, que no século XIX existia de maneira
empirica; c) o estabelecimento de um modelo para a
discussdo de questdes éticas levando em conta os
preceitos da bioética, talvez ainda ndo de maneira
satisfatdria; d) todo conhecimento gerado e trazido
para os consumidores também os faz demandar por
mais assisténcia nos assuntos ligados a genética para
que suas decisdes sejam tomadas baseadas em expli-
cagdes cientificas e ndo apenas empiricas. De certa
forma concede-se um certo poder decisério ao
cidaddo comum que passa agora a ter acesso a
cdédigos genéticos, antes acessiveis apenas aos
membros da equipe de saude. Além disso, ele pode
decidir sobre o destino de sua prole.

O PGH produziu expectativas com relagdo a
identificacdo de genes especificos e suas relagcdes
com determinadas doencas.6.8 Por exemplo: as
doengas poderiam ser conhecidas pelos seus gené-
tipos e determinantes genéticos, e nido apenas pelo
fenétipo. Determinadas doengas poderiam ter evo-
lugdo clinica diferente em pessoas com diferentes
constituicdes genéticas; e haveria a possibilidade de
redefini¢do de novos alvos terapéuticos baseados nos
mecanismos das doencas e direcionados para
subgrupos de pacientes com maior probabilidade de
responder favoravelmente através de estudos de
farmacocinética e farmacogendmica.

Obviamente, a possibilidade de identificar genes
associados a doengas, susceptibilidades e comporta-
mentos, € mais ainda, de intervir geneticamente no
ser vivo principalmente humano, levanta questdes
éticas, legais e sociais.0.8 Sobre esse tema, o recente
artigo de Vieira% contém informacdes de grande



relevincia no tocante as questdes éticas que
envolvem pesquisa com seres humanos. Revisa os
principais estudos mundiais que suscitaram a neces-
sidade de normatizar este tipo de abordagem cienti-
fica, salientando a resolugéo 196/96 do Conselho
Nacional de Satde. Algumas das questdes éticas
relacionadas aos ras-treamentos genéticos serdo
discutidas adiante com mais detalhes.

Rastreamento genético e eugenia

Em geral, os principios que justificam o rastrea-
mento populacional baseiam-se na importancia da
doenga para a saide publica, na disponibilidade de
um teste de rastreamento efetivo, na disponibilidade
de medidas para prevenir a doencga, e em considera-
¢oOes relativas a custos. O rastreamento genético de
populagdes tem se concentrado: na identificacdo de
pessoas com determinadas doengas hereditdrias
mendelianas, antes do aparecimento dos sintomas,
visando prevenir a doenca; no teste do estado de
portador em populacdes selecionadas; e no uso de
diagnéstico pré-natal para reduzir a freqii€ncia da
doenca nas geracdes subseqiientes. Contudo, a
tendéncia atual é utilizar o rastreamento genético
para detectar susceptibilidade individual a doencas
comuns tais como, doengas cardiacas, diabetes e
cancer.10.11 Esse tipo de rastreamento identificard
grupos de risco permitindo que os esforcos da
prevencgdo sejam iniciados. Atualmente, mais de 900
testes genéticos estdo disponiveis,!2 alguns deles
apresentados na Tabela 1. O rastreamento para
diversas doencas genéticas tem como populagéo alvo
recém-nascidos ou criangas, ou mesmo mulheres
gravidas. Para ilustrar, citemos a Doenca de
Huntington, cuja implicagédo clinica ou letalidade
ndo € significativa em idade precoce. Esse exemplo
ressalta a colocacdo de que, ao testar criangas para
doencas que sé se manifestario em idade mais
avancada, se eliminaria a autonomia dessas criancas
sobre sua decisdo a respeito desses testes. Com
relacdo a esse tema, a Academia Americana de
Pediatria bem como a American Society of Human
Genetics recomendam que testes genéticos para
identificagdo de portadores ou detecgéo de doenga
que s6 se manifestam em idade mais avangada,
sejam postergados até a idade adulta ou até a
adolescéncia.8.13-16

O desenvolvimento de tais testes pode estimular
o renascimento da eugenia, movimento original-
mente estabelecido por Francis Galton no século
XIX. Galton era tido como entusiasta da seleg¢do das
espécies e de maneira empirica visava o aprimora-

Quadro 1

Rastreamentos genéticos e ética

Principais patologias que dispdem de testes para rastreamento genético.

Deficiéncia de alfa 1 anti-tripsina
Esclerose lateral amiotréfica
Doenca de Alzheimer
Ataxia-telangiectasia

Doenca de Gaucher

Cancer de mama e ovario

Cancer de co6lon

Sindrome de Charcot-Marie-Tooth
Hiperplasia adrenal congénita
Fibrose cistica

Distrofia muscular de Duchenne
Atrofia muscular espinhal
Talassemias

Doenca Tay-Sachs

Distonia

Anemia de Fanconi, grupo C
Fator V deLeiden

Sindrome do X fragil
Hemofilia AeB
Hemocromatose hereditaria
Doencga de Huntington
Distrofia Miotonica
Neurofibromatose tipo 1
Fenilcetonuria

Doenga do rim policistico
Sindromes Prader Willi/Angelman
Anemia falciforme

Ataxia espinocerebelar tipo 1

Fonte: Adaptado: Gene testing.12

mento da raga humana. Naquela época varios
programas foram estabelecidos enfatizando determi-
nadas caracteristicas desejdveis (eugenia positiva) e
reprimindo as indesejdveis (eugenia negativa) de
acordo com os problemas identificados como heredi-
tarios. A eugenia positiva se referia a programas
educacionais e tinha como objetivo orientar o indi-
viduo a selecionar parceiros, premiar os bons repro-
dutores e a modificar convengdes sociais sobre o
casamento. A eugenia negativa incluia esterilizagao,
institucionalizacdo dos "débeis-mentais" ou "inca-
pacitados", restri¢do a imigragdo (por considerar os
imigrantes uma sub-raga) entre outras.!7 Sobre a
eugenia Galtoniana pode-se dizer que ela era: néo
consentida, pois induzia uma esteriliza¢do forcada,
sem direito a esclarecimento das causas; liderada por
psicélogos, advogados, banqueiros, assim como por
ativistas da classe média dos Estados Unidos e Reino
Unido; criticada por sociélogos e reformistas que a
encaravam como meritocracia bioldgica a qual
substituiria o rigido sistema de classes sociais; e
financiada pelo governo. O governo exercia entio
um papel primordial. Na Alemanha nazista a eugenia
era um dos pilares da luta liderada por Hitler e todas
as atrocidades realizadas naquela época foram resul-
tantes da visdo distorcida desta questdo.618

No século XX e XXI surge a "nova" eugenia. Ao
contrario da eugenia Galtoniana ("velha" eugenia),
na "nova" eugenia a familia, e nfo o individuo é o
foco da questdo. As mies principalmente passam a
participar de forma voluntdria na decisdo de triagem
genética para determinadas condi¢des. De fato, a
informagdo contida no DNA poderd transformar os
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pais em agentes eugénicos. Algumas decisdes serdo
dificilmente adotadas, tomando como exemplo as
questdes a seguir: baseados em que critérios os pais
decidirdo a interrup¢@o de uma gestacdo? Qual serd
o critério utilizado para se considerar um problema
grave? Quando o teste sinalizar que o feto terd pé-
chato? Miopia? Determinada cor de cabelo? Tais
exemplos parecem caricaturas ou fic¢do, mas devem
ser questionados. Nesses casos, a religido, questdes
filoséficas e a opinido da comunidade serdo levadas
em conta pelas familias no processo decisdrio.6
Também deve ser mencionado que havera conflito
de interesses entre geneticistas e laboratdrios. Lucros
e objetivos diversos estardo diretamente rela-
cionados a mais ampla aplicacdo da tecnologia por
eles desenvolvida.

A nova eugenia é liderada por geneticistas,
médicos e conselheiros genéticos. Além disso, hd
uma grande conex@o com a informatica e informagdo
gendmica, permitindo poderosa influéncia no
mercado capitalista uma vez que este servigo passa a
ser oferecido como bem de consumo para o indi-
viduo e sua familia.6.8 A palavra "nova" em contra-
posicdo a palavra "velha", precisa ser interpretada
com cautela uma vez que traz a conotac¢do otimista
do novo que nem sempre ¢ o melhor ou mais
adequado.

Outras questoes éticas relacionadas aos
rastreamentos genéticos

A ética emite juizos de apreciagdo, estabelecendo as
diretrizes e principios para a orienta¢do da conduta
humana, de forma que esta seja compativel com o
aperfeicoamento pessoal e o bem comum da
humanidade. Grande parte das bases conceituais que
norteiam os rastreamentos genéticos sido derivadas
do principialismo. A teoria dos principialistas baseia-
se em quatro principios: ndo-maleficéncia, benefi-
céncia, autonomia e equidade,!9 cuja hierarquizacgdo
ndo é claramente definida porque depende da situ-
acdo ou contexto do conflito. Particularmente,
beneficéncia/ndo maleficéncia essencialmente ditam
que o objetivo da medicina € fazer o bem e evitar o
mal. A autonomia enfatiza a dignidade e respeito que
devem ser mantidos em relacio ao paciente, princi-
palmente quanto a necessidade do mesmo autorizar e
escolher o mais adequado tipo de tratamento para
seu caso particular. Quanto a equidade e justica,
esses preceitos carregam em si a no¢do de equidade
e imparcialidade de tratamento para todos os
pacientes, além da igual distribuicdo de servigos
médicos para a sociedade.6 Mowat 20 chama atengdo
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para a necessidade de acesso a bons servigos de
genética que eduquem e capacitem os médicos a
lidarem com os rastreamentos genéticos, principal-
mente a triagem familiar, testes preditivos e testes
pré-natais ou pré-implantacdo. Contudo, o que torna
0 assunto complexo, é que existem outras correntes
filosoficas que concordam em algumas situacdes e
conflitam em outras, tais como o utilitarismo?2! e
filosofias Kantianas.22 No utilitarismo do ato, uma
dada agdo é julgada como certa ou errada na
dependéncia exclusiva de suas conseqiiéncias. A
base da premissa utilitarista € que tanto a acdo indi-
vidual como a politica piblica deve maximizar a
"utilidade", que normalmente é definida em termos
de felicidade ou satisfacdo, para o maior nimero de
pessoas.2l Por sua vez, as filosofias Kantianas e
Neo-Kantianas, apéiam a idéia de que a obriga¢do
primdria dos médicos é com seu paciente e ndo com
as geragdes futuras de pacientes. Kant se ocupava
com a motivagdo da agdo, argumentando que apenas
o dever motivaria uma a¢do moralmente adequada.22

Além das questdes da eugenia, discutidas acima,
existe uma preocupacdo que a informacdo genética
possa interferir com a privacidade das pessoas,
podendo eventualmente prejudica-las. Wiesenthal e
Wiener 11 ressaltam que as pessoas poderdo nao ser
capazes de manter a privacidade de seus direitos face
ao grande incentivo dado para o conhecimento do
genoma individual. Neste sentido, existe grande
preocupagdo com a possibilidade de discriminagdo
com base no conhecimento do genétipo individual.
Situagdes concretas seriam: o acesso aos planos de
assisténcia privada de sadde, a selecdo para postos
de trabalho, selecdo para ingresso em institui¢cdes de
ensino, além da oportunidade na aquisi¢do de
empréstimos.23

Existem vdrias questdes abertas com relacdo a
esses preceitos. Por exemplo, € razodvel que segu-
radoras solicitem testes genéticos para determinar
elegibilidade para cobertura de seus segurados?
Assegurar saude a todo custo pode requerer a
proposta de um abortamento, caso esses testes
indiquem que o embrido podera ser acometido por
alguma doenga genética. Caso mantida a gestacao,
as seguradoras e promotores de saide estdo autori-
zados a recusar cobertura para este individuo?

Alguns questionam se o uso de recursos de
impostos pagos por todos deva ser utilizado para
pacientes portadores de deficiéncias que "poderiam
ter sido evitadas". Wiesenthal e Wiener!! afirmam
que recursos advindos de impostos pagos pela
sociedade deveriam ser direcionados para programas
de aconselhamento genético, desenvolvimento da
nutri¢do infantil, financiamento de clinicas e hospi-



tais, desenvolvimento de vacinas, etc. Os autores
fazem uma pergunta que parece um tanto ou quanto
drdua, mas pertinente: "E justo usar recursos dos
impostos pagos pelos contribuintes para cobrir
custos com uma crianca com fibrose cistica ou
sindrome de Down?"6

Serd que as pesquisas para tratamento e cura de
desordens genéticas serdo interrompidas uma vez
que o rastreamento torne-se amplamente disponivel?
Ainda outra indagagdo pode ser feita. Estamos perto
de ver testes genéticos realizados em casa como jd
existem para diabetes e gravidez? Estardo estes
acessiveis a todos?

Ainda ndo héd consenso sobre as acgdes que
devem ser tomadas quando da detec¢io de genes de
susceptibilidade. O cancer de mama é bastante
prevalente entre as mulheres, sendo os genes BRCA
1 e BRCA 2 marcadores de susceptibilidade para
essa patologia. Deveria a paciente em questdo ter
suas mamas removidas, mesmo que atualmente
sauddveis? Esse procedimento cirurgico seria ético?
Deveria entdo, ser considerada a questdo de
custo/beneficio entre cirurgia "profildtica" X trata-
mento do cancer? Nos Estados Unidos a Myriad
Genetics Inc. detém a patente para a identificagdo
dos genes BRCA 1 e BRCA 2 para a triagem em
massa. O teste para detectar tais genes custa cerca de
3.000 délares. Nestes casos mais uma consideracdo
devera ser feita no tocante a relagdo clientes com
convénios de satde. Alguns convénios ndo pagam
esses testes e se pagam, hd o risco da perda de confi-
dencialidade do paciente. Além disso, nem todas as
mulheres terdo acesso a esses exames.

Outro exemplo a citar é de um rastreamento
genético realizado em judeus de Nova York na
década de 90 visando identificar os genes da doenga
de Tay-Sachs, fibrose cistica e doenca de Gaucher,
uma vez que aquele povo tem o hibito do casamento
entre pessoas do mesmo grupo. Apds serem avisados
do risco genético como resultado do teste de triagem,
muitos casais desfizeram o casamento. Que solucio
poderia ser sugerida para evitar tais casos?

Por outro lado, Beckman 24 contrapde que a
autonomia individual nao € reduzida ou aniquilada
pelas informacdes genéticas, mas pelas interpre-
tagdes errdneas e mal entendidos oriundos dos resul-
tados destes testes. Para evitar isso politicas de
mercado quanto ao uso e utilidade dos mesmos
devem ser rigorosamente estudadas.

Wiesenthal e Wiener!! alertam ainda para o
problema da "biologizac@o" dos problemas sociais
(crime, violéncia, desordem) como uma maneira de
desviar a atengdo de questdes ambientais e sociais,
ja que existem correntes cientificas que imputam aos

Rastreamentos genéticos e ética

genes, determinadas caracteristicas comportamen-
tais. Esses autores também ressaltam que usando o
prestigio do PGH, individuos podem néo ser vistos
como responsdveis pelos seus atos, desde que o
crime possa entdo ser caracterizado como oriundo do
conjunto de genes defeituosos. Seria a valorizagio
da alteragdo genética como causa dos defeitos
"sociais".

Comentarios finais

O rastreamento genético por si s6 ndo tem sentido a
menos que seja seguido de aconselhamento genético.
Este s6 € eticamente defensdvel se: as propostas e
objetivos sdo claramente definidos; estudos piloto
sdo realizados para avaliacdo de custo-beneficio; é
fornecida educacdo a populagdo alvo; e é respeitado
o sigilo das informacgdes estigmatizantes.25 Além
disso, questdes sociais, culturais, religiosas entre
outras também deverdo ser consideradas quando da
implantacdo de programas de rastreamento genético.

Diante desta nova realidade e frente a avalanche
de trabalhos publicados sobre o genoma humano e
rastreamentos genéticos, o Center for Disease
Control and Prevention (CDC) e o National Institute
of Health (NIH) promoveram em 2001, uma reunido
envolvendo médicos, geneticistas, epidemiologistas,
estatisticos, bidlogos, biomédicos e socidlogos para
avaliar os dados de estudos epidemiolégicos do
PGH. Nessa reunido foram discutidos exemplos
extraidos do estudo do cancer, das doencas cardio-
vasculares, da infec¢do pelo Human Immunodefi-
ciency Virus (HIV) e de outras dreas. As questdes
abordadas pelos participantes levaram em consider-
acdo ndo s6 as variacdes genéticas, mas também as
intera¢des de genes com o meio ambiente e a neces-
sidade de melhores métodos de avaliacdo para os
testes genéticos disponiveis. 4

A preocupagdo com a prevengdo de agravos e
promoc¢do da sadde continua sendo fortemente
defendida, no século XXI, para a pratica médica e
para a satude publica como demonstrado em vdrios
programas de triagem genética.26.27 Finalmente, a
questdo maior € se, de fato, a saide publica serd
melhorada ou beneficiada com as informacdes
obtidas através da andlise gendmica das populacdes.
Trés pontos encontram-se vinculados a essa questio:
acesso ao teste; disponibilidade de intervengdo e
motivagdo das pessoas em modificarem os seus
habitos em fun¢do dos resultados dos testes.24

O Projeto Genoma Humano gerou vdrias expec-
tativas, dentre elas, a possibilidade de rastrear genes
associados a doengas e comportamentos, € mais
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ainda, de intervir geneticamente no ser humano,
trazendo beneficios sociais. Contudo, haja vista a
novidade, complexidade e amplitude do assunto é
natural que existam opinides discordantes e questdes
ainda abertas, com relacdo a como isto deve ocorrer.
Portanto, por um lado deve-se evitar o radicalismo
intransigente, mas, por outro lado, também sio
inaceitdveis as flexibiliza¢des motivadas por inte-
resses pessoais ou grupais. Estd claro para nds, que
para que possa haver uma integracdo das novas
tecnologias de rastreamentos genéticos para bene-
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ficio da saude publica, o conhecimento de vérias
disciplinas € indispensdvel. Além disto, estas ag¢des
devem ser coordenadas dentro de padrdes éticos.
Finalmente, em vista da enorme importdncia e
potenciais conseqiiéncias para a sociedade do tema

z

aqui brevemente discutido, é necessdrio que o
assunto seja posto em discussdo ndo apenas nos
centros de pesquisa e universidades, mas também
nos espacos sociais que permitam um debate ptiblico
mais abrangente.
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