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O Aconselhamento Genético
¢ o Diagnéstico Pré-Natal
ao servico das familias

As doengas genéticas, que no principio do século eram res-
ponsaveis por cerca de 3% dos casos de mortalidade infantil, estdo
hoje presentes em mais de 40% dessas situaces.

A explicagdio € simples: as doengas infecciosas, principal
causa de morte dos recém-nascidos no principio do século, foram
sendo progressivamente dominadas gragas 2 descoberta dos anti-
bidticos, generalizagdo dos planos de vacinagio, melhoria das con-
di¢des sanitdrias, etc.

Pelo contrério, e em relagfo as doencas genéticas, os gran-
des progressos verificados incidiram particularmente no diagnés-
lico e prevengdo, e muito pouco sobre o tratamento.

Dai 0 seu aumento percentual e o impacto cada vez maior
que assumem quer a nivel médico quer a nivel familiar.

Acresce que 60% dos abortos espontineos ocorridos duran-
te o primeiro trimestre da gravidez, hd poucas décadas atras de
causa desconhecida, sabe-se hoje serem seguramente originados
por anomalias cromossémicas.

Assim, e dado que salvo raras excepgdes as doengas geneti-
camente determinadas nfio tém cura, os pais duma crianca afec-
tada terdo de viver durante muitos anos o drama de tratamentos
ineficazes e do recurso frequente aos servigos sociais de apoio ou
aeventuais correcgdes cirlirgicas, que na maior parte das situacdes
s0 parcialmente trarfo alguns beneficios.

A experiéncia demonstra que, quando confrontados com uma
anomalia genética grave num primeiro filho ou em familiares pré-
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ximos, os casais pdem normalmente sérias reservas em relacdo a
gestagBes subsequentes, e s¢ elas ocorrem sem serem planeadas,
utilizam muitas vezes o aborto indiscriminado como a {inica solu-
¢do que julgam possivel para resolver o seu problema.

O objectivo fundamental do diagnéstico € ajudar estes casais
a s6 tomarem qualquer decisfio depois de lhes ser dada toda a in-
formagio possivel sobre o assunto.

Assim se contribuird para o nascimento de muitas criancas
sauddveis, evitando o recurso indiscriminado aos meios contra-
ceptivos mais variados e agressivos.

E evidente que qualquer casal estd em risco de ter um filho
com uma doenca genética. De facto, em qualquer altura e ao longo
da sua vida reprodutiva, cerca de metade de todas as mulheres do
Mundo iniciam uma gravidez em que hd uma anomalia cromos-
sdmica.

Felizmente, € na sua maior parte, estas gestagdes terminam
em abortos espontineos, frequentemente sem as maes sequer dis-
so se aperceberem.

Cerca de 8% dos casais apresentam contudo um risco mani-
festamente superior ao da popula¢do em geral de conceber uma
crianca com uma doenga genética grave, e € a esses casais que
o Diagnéstico Pré-Natal procura ajudar, pondo & sua disposigéo
as consultas de aconselhamento genético bem como toda a tecnolo-
gia necessdria para um diagnéstico correcto da patologia em causa.

O Diagnéstico Pré-Natal deve comegar sempre por uma con-
suita de aconselhamento médico.

Nessa consulta, os casais em risco de terem um feto com uma
doenca genética grave, sdo informados das consequéncias da doen-
ca, da probabilidade de a desenvolver e transmitir e dos meios pelos
quais ela pode ser evitada ou melhorada.

Para se conseguir um diagnéstico correcto € necessario qua-
se sempre proceder 2 colheita de produtos fetais, e as técnicas para
isso utilizadas sdo técnicas «agressivas», uma vez que podem ori-
ginar um aborto imputével & prépria técnica.

A probabilidade que isto acontega oscila aproximadamente
entre 1 e 6%, de acordo com a técnica escolhida e com a experién-
cia dos técnicos que a utilizam.
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Na consulta de aconselhamento genético, os casais sdo tam-
bém informados destes riscos, uma vez que ndo se pode pedir uma
decisio sobre problemas tfo graves, sem previamente se prestarem
todas as informagdes necessarias a um esclarecimento completo.

A decisdo de acesso ao Diagndstico Pré-Natal bem como a
duma eventual interrupgio médica da gravidez serd sempre toma-
da pelo casal, logicamente depois de estar de posse de todas as
informagdes sobre o processo.

A interrupcdo da gravidez s6 € proposta quando o feto apre-
senta anomalias genéticas graves e incompativeis com uma vida
normal, sem qualquer hip6tese de correcgfio médica ou cirurgica,
e sempre apbs parecer positivo da Comissio de Etica.

Na pritica, verifica-se que s6 3 a 4% dos casais de risco que
aceitam um Diagnéstico Pré-Natal sdo confrontados com o proble-
ma da interrupgdo da gravidez, o que significa que 96 a 97% des-
tas gestaghes evoluem normalmente até ao nascimento duma
crianga saudavel.

E 2 luz destes factos que deve ser examinado e discutido o
Diagndstico Pré-Natal.

Sem o recurso a sua informacdo e tecnologia, muitas destas
criangas ou ndo eram sequer concebidas ou iriam certamente ser
vitimas de praticas abortivas que, além de injustificadas podiam
muitas vezes ser feitas em condi¢Oes sanitdrias deficientes.

O Centro de Diagnéstico Pré-Natal do Porto resultou dum
protocolo estabelecido entre o Instituto de Genética Médica e o
Centro Hospitalar de Gaia, conseguindo-se que, devido a comple-
mentaridade das valéncias técnicas e ao aproveitamento coordena-
do das instala¢des das duas Institui¢Ses, os casais fossem os princi-
pais beneficiados, néo s6 em termos de comodidade de atendimento
como em aproveitamento integral da tecnologia disponivel.

O desenvolvimento do Diagnéstico Pré-Natal tem sido es-
pectacular nos iltimos anos e continuard a sé-lo no futuro, & me-
dida que a informacéo for chegando a todas as familias e que novas
técnicas forem permitindo diagndsticos mais precisos e de mais

doengas.

Em 1984 o DPN representava 3 a 4% do total das consul-
tas de genética ou das andlises do nosso laboratdrio de citogenética.
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Hoje representa mais de 50% do trabalho desenvolvido nesse
departamento.

A cobertura dos casais de risco a nivel nacional oscila
entre os 30 e os 40%, mas, dado que um DPN € sempre urgente,
s6 tem sido possivel dar uma resposta eficaz & custa do atraso
das consultas de genética e andlises cromossémicas nio urgen-
tes, dado que a capacidade de resposta, especiaimente nos labo-
ratérios de citogenética, estd neste momento praticamente esgo-
tada.

O perigo da tentagiio eugénica deve estar sempre presente
nos nossos espiritos.

As consultas de aconselhamento genético e as comissdes de
ética desempenham um papel fundamental na dissuaséo dos pais
em relagfo & quimera do bebé perfeito.

Deve ficar bem claro que o DPN tem como objectivo apenas
estabelecer o diagndstico de algumas doengas graves e bem
especificadas e ajudar os casais a resolver os problemas que se
apresentam, da forma menos traumatizante possivel, quer para eles
quer para o feto.

Problemas como a inteligéncia, a personalidade, as carac-
teristicas emocionais, etc., ndo se pdem em Diagnéstico Pré-Natal,
niio sé porque cticamente nfio tém sentido como porque tecnica-
mente ndo sdo resoliveis.

Estas caracteristicas sdo provavelmente controladas ou influ-
enciadas por um grande nimero de genes de que nés actualmente
ndo sabemos nada.

H4 centenas ou milhares de genes dentro de cada célula do
nosso corpo que codificam a producio de substincias regula-
doras utilizadas por essas mesmas células em caminhos ainda des-
conhecidos. Ndo sabemos que substéncias sdo, o que fazem, nem
que genes estdo envolvidos.

Qualquer plano para alterago das actividades poligénicas
dum individuo com finalidades terapéuticas, s6 serd possivel da-
qui a muitas décadas, se alguma vez o for.

Est4 pois fora de discussdo, a possibilidade de, com base no
conhecimento cientifico, podermos interferir em caracteristicas
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como for¢a muscular, poder de decisdo ou capacidade de abstrac-
¢d0 e pensamento.

O gpoio que o Diagndstico Pré-Natal d4 as familias em risco,
€ como jé atrds foi referido, nfo tem portanto nada a ver com
pretensas tentagdes eugénicas.

Procura simplesmente, e em situages de graves anomalias
qla?ram'ente definidas, e sempre apresentadas a uma Comissio de
EUQa, mtervir junto da familia para evitar atitudes precipitadas e
muitas vezes erradas, que a familia poderia assumir por ndo dis-
pdr duma informagdo completa sobre todos estes problemas.
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