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Todos nés herddmos dos nossos pais uma combinagao unica de genes. Esta
constituicdo original e a influéncia de varios fatores ambientais ao longo da
nossa vida explicam as diferencas entre uma pessoa e outra, em termos de

aparéncia, sensibilidade para certos tratamentos, suscetibilidade a
doencgas, etc.

Os avancos cientificos permitem-nos hoje
explorar o genoma humano e obter
informacdes a partir dele. Qualquer

%) teste laboratorial realizado com vista a
L obtencao de informacdes sobre aspetos

especificos do estatuto genético de um

l: ﬁ! individuo é um teste genético.

E importante lembrar que, para a vasta maioria das doencas, 0s seus
genes influenciam apenas em parte o seu risco de as desenvolver.
Fatores como a sua historia médica, o seu estilo de vida e o seu
ambiente desempenham também um papel importante.

Este folheto informativo destina-se a fornecer informacao geral sobre a
genética e sua influéncia sobre a nossa saide, bem como orientag¢do sobre
como abordar os testes genéticos.
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sms Em que situacdes se faz um teste genético?

Um teste genético, realizado no ambito de cuidados médicos, pode fornecer
informac¢do importante para a saude de uma pessoa. Ha diversas razdes
médicas para se fazer um teste genético. Se o seu médico achar que vocé
pode ter uma doenca com componente genética, podera encaminha-lo/a
para um médico devidamente habilitado, especializado em investigar,
diagnosticar e tratar pessoas que tém ou podem ter uma doenca genética.
A histéria da sua doenca sera cuidadosamente considerada, assim como os
seus antecedentes pessoais e familiares, e os seus sintomas atuais. Se houver
suspeita de uma doenca genética especifica, ser-lhe-a proposto um teste
genético (se disponivel) para se estabelecer um diagnéstico definitivo.

Necessidade de aconselhamento genético profissional

Dado o grande impacto possivel, as pessoas que estejam a considerar fazer um teste
genético sao fortemente avisadas a procurar aconselhamento

genético. Este é fornecido por profissionais especificamente
treinados e dar-lhe-4 informacdo objetiva que o/a
ajudara a si e (em casos apropriados) a sua familia
a tomar decisées. O aconselhamento genético
levard em conta a sua situacao e necessidades
particulares, e dar-lhe-4 informacao sobre todas
as opcoes disponiveis, sem tentar influenciar

a sua decisao. Os servicos de aconselhamento
genético podem também envolver apoio
psicolégico profissional antes e (caso o decida
fazer) apo6s o teste genético, para o/a ajudar
a lidar com as implicacbes dos seus resultados.
Esse apoio, se o desejar, pode incluir a comunicac¢ao e
a explicacao dos resultados do teste aos seus familiares.
O aconselhamento genético, portanto, apoia as pessoas
antes, durante e depois do teste genético.

Algumas das razdes mais frequentes para se fazer um teste genético:

= Vocé ou um filho/a seu/sua tém sintomas de uma doenca e vocé quer ter
um diagnéstico ou encontrar a causa (genética) dessa doenga

= Existe uma doenca genética na sua familia e vocé quer saber se estd em
risco de desenvolver essa doencga, ao longo da sua vida

= Existe uma doenca genética na sua familia, ou vocé pertence a um grupo
ou populacdo na qual ha um risco aumentado para uma dada doenca
genética, e quer saber se pode passar essa doencga aos seus filhos

= Vocé ou a sua parceira tiveram varias gestacdes que nao conseguiram
chegar a termo
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sms Alguma biologia

O corpo humano pode ter centenas de bilides de células, que sao

os constituintes basicos de todos os seres vivos e |lhe proporcionam a

estrutura. As células convertem os nutrientes da sua alimentacdo em

energia e realizam diversas fun¢des especializadas. Células de um mesmo

tipo combinam-se para formar tecidos que, por sua vez, se combinam para

formar 6rgaos. Temos mais de 200 tipos diferentes de células, que formam
os musculos, nervos, pulmdes, coracao, érgaos sexuais, sangue, etc.

Quase todas as células tém um nucleo, onde estd armazenada toda a
informacdo necessaria para o desenvolvimento e funcionamento
apropriado do nosso organismo.
Os elementos dessa informacao
CELULA NucLeo es_téo .”escritos" num supo_rte
biol6gico chamado ADN (acido
desoxirribonucleico). Se o ADN é
como uma longa frase que fornece
a descricaio completa de um
organismo, 0s genes sd0 como as
palavras existentes nessa frase.
Cada gene estad envolvido numa
ou mais fun¢des do organismo. Se
estiver danificado oudeficiente
ja ndao podera realizar
adequadamente essa
funcdo. O conjunto
CrOMOSSOMA total do ADN (e,
portanto, dos genes)

forma o nosso genoma.

O nucleo duma célula contem,
portanto, o genoma, ou seja a
“constituicdo genética” da pessoa. Cada
crianca recebe metade do seu genoma de cada
progenitor, pelo que o genoma é também referido como o “suporte da
hereditariedade”.

E os cromossomas? ﬂ“ ﬁ
| 2 3

Compostos principalmente

5 4 5
por ADN, os cromossomas
ficam apenas visiveis durante
a divisdao das células. Os
seres humanos tém 46 s & 9 W i 13
cromossomas, ou seja 23
pares, pois 0s cromossomas ryvy
existem aos pares: um par de nﬂ “ﬂ ““
cromossomas sexuais (XX nas 13 14 15 X
mulheres e XY nos homens) e 22
ares de cromossomas nao-sexuais
?numerados de 1 a 22). ““ ﬁii iir!i “x H“ “]“ ﬁf‘i ?

16 19 20

11
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smn O que se procura com um teste genético?

Um teste genético € uma analise a parte do seu ADN. Um teste genético

pode ajudar a determinar se existe uma alteracdo num determinado gene
! ou cromossoma. Essa alteracao (geralmente chamada mutacdo) pode afetar
o} 07 todas as células do organismo e ser transmissivel as gera¢des futuras.

Os seus genes e o seu médico

Para se poder estudar o ADN, primeiro é colhida uma amostra de sangue (ou saliva) e enviada
a um laboratério para analise. O laboratério geralmente envia os resultados do teste (por
escrito) ao médico que requisitou o teste, que por sua vez depois irad discuti-los consigo.

Existem trés tipos principais de doencas que resultam de uma mutacao
genética:

= Doencas cromossémicas

As anomalias cromossémicas ocorrem quando uma pessoa tem um ou
mais cromossomas danificados (por exemplo trocas entre cromossomas ou
parte de um deles em falta); ou quando nao ha 46 cromossomas, como é o
caso das pessoas com o sindrome de Down, que tém uma cépia a mais do
cromossoma 21 (tendo um total de 47 cromossomas).

=« Doencas monogénicas

As doencas monogénicas sao o resultado da alteracdo num unico
gene. As doencas monogénicas sao geralmente graves e raras, embora
no seu conjunto afetem milhdes de pessoas em todo o mundo. O tipo de
doenca depende das fun¢des executadas pelo gene mutado. Todos os seres
humanos tém duas copias (o termo cientifico é “alelo”) de cada gene. Um
alelo é herdado do pai e o outro da mae.

Algumas doengas monogénicas devem-se a alteracao dum unico alelo
(num par). E o caso da doenca de Huntington, uma doenca que afeta a

Cromossomas o~ - Py
com dois alelos do coordenagao muscular e fungoes cognltlvas.

mesmo gene

Outras doencas monogénicas desenvolvem-se
quando os dois alelos do mesmo par estao

© O
alterados. E o caso da fibrose quistica, uma
doenga crénica que afeta os pulmdes e o
aparelho digestivo. Quando apenas um
dos alelos estd alterado, as pessoas nao
@ & ¢

tém fibrose quistica, sdo apenas portadoras
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da mutacdo - sdao chamadas “portadores”
(saudaveis). Os portadores geralmente nao
tém quaisquer sintomas da doenca; mas, se
dois portadores tém um/a filho/a, ha uma
probabilidade de 25% dessa crianca vir a
herdar duas cépias do gene mutado e,
portanto, vir a desenvolver a doenca.




= Doencas genéticas complexas

As doencas genéticas complexas sdao o resultado da interacdao de varias
alteracdes génicas em combinacdo com fatores ambientais e estilos de vida.
As doencas genéticas complexas incluem doencas muito comuns, como a
diabetes, a maioria dos cancros, asma ou doenca cardiaca. Ao contrario das
doencas monogénicas, muitos genes estdo implicados (a0 mesmo tempo) no
desenvolvimento destas doencas.

Apesar de ser um foco importante de investigacdo, a componente genética
das doengas comuns é ainda pouco compreendida; os testes para as doencas
genéticas complexas sdao considerados inexatos ou, mesmo, totalmente
irrelevantes na predicdo do desenvolvimento potencial dessas doencas.

Os diferentes tipos de testes genéticos

> Testes genéticos diagndsticos

Os testes genéticos diagnosticos tém por fim diagnosticar uma doenca genética numa
pessoa ja com sintomas. Os resultados destes testes podem ajudar a decidir como tratar ou
lidar com uma doenca. Podem ainda resolver a incerteza quanto a um diagnéstico clinico,
permitindo que as pessoas saibam, por fim, a doenca de que padecem.

> Testes genéticos preditivos

Os testes preditivos sdo feitos em pessoas que ainda nao tém sintomas. Detetam
alteracdes genéticas que sugerem um risco de desenvolver uma doen¢a mais tarde
na vida. O valor preditivo pode variar substancialmente de um tipo de teste para
outro. Nas doencas raras, o teste preditivo da a indicacdo de se desenvolver a
doenca, mais tarde na vida, com uma probabilidade elevada (por exemplo, o teste
para a doenca de Huntington) — estes sdao os chamados testes pré-sintomaticos.
Nas doencas comuns, o teste s6 fornece a indicagdo de um risco de se vir a desenvolver
uma doencga, mas ndo sera um indicador exato porque os fatores ambientais tém um papel
importante juntamente com o da genética — estes chamam-se testes de suscetibilidade.

> Testes de portador

Os testes de portador sdo usados para identificar as pessoas que sdao “portadoras” de um
alelo do gene que estd associado a uma doenca especifica (por exemplo, fibrose quistica).
Esses portadores, em regra, ndo apresentam sinais da doenca. No entanto, tém um risco de
os seus filhos virem a ser afetados.

> Testes farmacogenéticos

Os testes farmacogenéticos realizam-se para testar a sensibilidade individual a um dado
tratamento (como no caso de alguns cancros). Por exemplo, algumas pessoas podem precisar de
uma dose maior, enquanto outras podem ter uma rea¢ao adversa a um certo medicamento.

Beneficios potenciais dos testes genéticos

- Para algumas doencas especificas, um teste genético pode fornecer a
certeza sobre a sua doenca ou a de um seu filho/a. Para algumas pessoas,
acabar com a incerteza é muito importante.

-Um teste genético pode ajudar a diagnosticar uma doenca e, assim,
permitir o tratamento (se disponivel) ou medidas preventivas (se possiveis).

- Os resultados de um teste podem dar-lhe informacao util para futuras
gravidezes.
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-Uma vez que as doencas genéticas sdo frequentemente hereditarias, a
informacdo de um teste genético pode ser Gtil para outros membros da sua
familia.

LimitagOes e riscos possiveis dos testes genéticos

- Fazer um teste genético, aguardar pelos resultados e depois recebé-los, pode
causar uma mistura de emocdes, tais como stress, ansiedade, alivio ou culpa.
E importante considerar, antes de fazer o teste, as possiveis consequéncias
para si e para a sua familia, caso venha a receber boas ou mas noticias.

- Mesmo que um diagnéstico seja confirmado por um teste genético, nem
sempre sera possivel uma intervencdo ou um tratamento.

- Nem sempre é possivel assegurar a explicacdo genética de uma doencga,
por diversas razoes: o teste para essa doenca pode ainda nao ter sido
desenvolvido (por a base genética da doenca nao ser ainda conhecida) ou
por ndo estar ainda disponivel para aplicagao clinica.

- Para muitas doencas (para as quais a causa genética da doenca ja é conhecida)
nao serd possivel saber a gravidade com que uma pessoa vira a ser afetada.

- Os resultados do seu teste genético poderao revelar informacao genética
sobre outros membros da sua familia biolégica (com quem vocé partilha
algumas caracteristicas genéticas), em particular no que respeita ao risco
genético da doenca. Serd que esses seus familiares quererao saber esta
informacao?

- Os resultados de um teste genético podem, por vezes, revelar segredos da
familia, respeitantes a paternidade ou adocao.

sms A sua decisdo de fazer um teste genético

Esta decisdo pode ser dificil de tomar. E uma escolha pessoal. Cada um é livre
de escolher se quer fazer um teste genético ou nao, e se quer ser informado
dos resultados do teste ou nao. Por isso, € importante que Ihe sejam dadas
informac¢des muito claras e completas, e que tenha oportunidade de fazer
todas as perguntas que deseje, de modo a esclarecer toda e qualquer
duvida, antes de tomar uma decisio.

Testes genéticos em criancas

Os testes genéticos em menores sempre foram abordados com cautela. Em regra, criancas
e adolescentes s6 fazem testes genéticos quando hd medidas terapéuticas ou preventivas
urgentes que dependam do resultado do teste. Se o teste nao for urgente (por exemplo,
se o inicio da doenca se da geralmente na idade adulta e ndo se faz nenhum tratamento
antes da doenca comecar), o teste é geralmente adiado até o/a menor ter idade suficiente
para fazer uma escolha informada.

Deve colocar varias questdes antes de decidir fazer um teste genético:

= Sobre a doencga

- O que se sabe sobre a doenca?
- Todas as pessoas com a doenca sao afetadas da mesma maneira?
- Como sera viver com esta doenca?
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- Porque é que eu ou o meu filho/a temos esta doenca?

- Ha outros familiares meus em risco para a doenca?

- Existe algum tratamento para esta doenca?

- Se sim, poderei ter acesso a esse tratamento?

- Onde posso encontrar mais informagdes sobre a doenca?

= Sobre o teste

- Ha riscos em fazer o teste? Se sim, quais?

- O que é que os resultados do teste me podem dizer?

- Qual é a exatiddo do resultado do teste?

- Havera outros familiares que precisem ser testados?

- Quanto tempo vai demorar até eu receber os resultados do teste?
- Quem me vai comunicar os resultados do teste?

- Quem vai ter acesso aos resultados do meu teste?

Os resultados de um teste genético sdo dados pessoais sensivels,
no que diz respeito a sua “privacidade genética”. Sao, por isso,
considerados confidenciais. Além disso, as pessoas que fizeram
um teste genético sao fortemente aconselhadas a procurar apoio
(aconselhamento genético) para compreenderem bem o seu
significado e implicacoes.

= Outras questdes relevantes:

- Os resultados do teste terdo consequéncias para outros membros da
minha familia?

- Se sim, deverei discutir o teste com eles antes?

- Que impacto emocional poderao ter os resultados em mim e na minha
familia?

- A quem devo eu dizer o resultado do meu teste?

- Vou receber informacao escrita sobre o que temos estado a discutir?

- Se precisar, quem me pode ajudar a explicar os resultados aos meus
filhos/as e outros familiares?

- Esses resultados podem ser transmitidos a outras pessoas? Se sim, a quem?

- Existem servicos de apoio ou associacdes de doentes que eu possa
contatar?

- Que outros profissionais de saude devo contactar?

mam Venda direta de testes genéticos ao consumidor

Nos ultimos anos, tem havido um aumento do numero de testes genéticos
anunciados ou vendidos através da internet, por companhias estranhas ao
sistema de salde estabelecido.

O que sao estas empresas?

De facto, as muitas companhias que vendem esses testes através da internet
permitem que sejam comprados da mesma forma que se compram livros ou CDs.
A maioria dessas empresas anunciam e oferecem servicos de testes genéticos,
geralmente sem qualquer envolvimento de um profissional de saude.
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O que se pode testar?

Os testes vendidos por
estas companhias incluem
alguns dos testes bem-
validados que o seu médico

lhe pode oferecer, mas
também muitos outros
testes que ainda nao foram
validados ou que sao
mesmo inapropriados para
serem disponibilizados ao
publico. A maioria dessas
empresas vendem testes
genéticos que supostamente
avaliam o seu risco para desenvolver
certas doencas genéticas complexas
comuns (ver acima).

O que deve saber sobre testes genéticos vendidos diretamente ao
consumidor

= A maioria dos testes genéticos vendidos diretamente ao consumidor
nao sao considerados validos pelo sistema de saude. Isto quer dizer que
a qualidade e a utilidade desses testes ndo foram ainda comprovadas. Os
resultados da maioria desses testes ndo conseguem prever se vocé ira ou
nao desenvolver uma certa doenca. Como ja foi dito, para a grande maioria
das doencas, os seus genes apenas influenciam em parte o risco de as vir
a ter: outros fatores, como outras doencas que tenha tido, o seu estilo
de vida e o seu ambiente desempenham também um papel importante.

= Pedir um teste genético ndo é a mesma coisa que encomendar um livro. E
sempre importante considerar, primeiro, as consequéncias possiveis para si e
para a sua familia, quando receber os resultados do teste.

= Os testes genéticos em criancas devem ser considerados com muita cautela
(ver caixa “Testes Genéticos em Criancas”). Recomenda-se vivamente que
nado sejam feitos testes genéticos em criancas, fora do sistema de saude.

= Muitas companhias operam sem supervisdo médica e sem uma interacao
direta médico-doente. Fale com o seu médico sobre se um teste pode
ou nao fornecer informacdes Uteis sobre a sua saude e certifique-se que
compreendeu os seus beneficios e limitacdes, antes de pedir um teste.

« Pergunte o que vai ser feito com a sua amostra, depois do teste, e
como serdo salvaguardadas a sua privacidade e a confidencialidade
da sua amostra e das suas informacdes. Pergunte se os seus dados
serao partilhados com outras empresas ou usados para investigacao.

= Se j& encomendou um teste genético de venda direta ao consumidor,
discuta com o seu médico antes de tomar decisdes relacionadas com a sua
saude.
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Mais informacoes sobre testes genéticos
= http://www.eurogentest.org/patient/leaflet/patients_portuguese.xhtml
O EuroGentest desenvolveu uma série de folhetos informativos para doentes e familiares,

para lhes fornecer informacgdes gerais sobre a genética e os testes genéticos.

= http://www.orpha.net/national/PT-PT/

A ORPHANET fornece bases de dados sobre doencas raras, p'h -f“ _
- ~orphanet

medicamentos o6rfaos, centros especializados, testes
diagnéstico, associacdes de doentes e outros. (" rormus
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De que trata este documento?

Este folheto informativo visa fornecer informacdao geral e objetiva sobre testes genéticos,
incluindo sobre a sua natureza e as implica¢des potenciais dos seus resultados. Apresenta os
diferentes tipos de testes disponiveis, as suas aplicacdes no campo da saude, e as possibilidades e
limitagdes do significado da informacao que resulta da realizacao destes testes.
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