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TESTES GENETICOS QUE PROTEGEM A NOSSA VIDA

Testes genéticos --

que protegem

3

Jd e possivel avaliar, atraves de testes
geneticos preditivos, o risco de Virimos a
desenvolver certas doencas oncologicas,
neurodegenerativas ou cardiovasculares
de origem hereditdria. Seis reputados
especialistas revelam em que consistemn,
guem os pode realizar e o impacto

que podem ter na sua vida.
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TESTES GENETICOS QUE PROTEGEM A NOSSA VIDA

mest ue nio tenhamos quaisquer sintomas,
Se estiverem em causa doengas de origem
genética, em alguns casos particulares, a ciéncia
ja consegue responder a essa duvida, gragas aos
chamados testes genéticos preditivos (também
designados pré-sintomaticos — as denominagdes

uando um familiar direto ¢ vitima

de uma doenca grave é normal
INterrogarmo-nos se Corremos o risco
de virmos a ser alvo dessa patologia,

ainda nio retinem consenso entre os especialistas.)

geneticista do Centro de Genética Preditiva e
Preventiva (CGPP), estes testes, que se incluem
num complexo universo de exames genéticos
(ver caixa), «sdo realizados em pessoas saudiveis
que ndo tém qualquer manifestagio de doenga
e que tém na familia alguém (uma ou varias
pessoas) com uma doenga genéticas. Tratam-se

O %ue, sa0 testes .
go eticos Pre 11{1vos:

“omo explica Jorge Pinto Basto, médico

de testes, explica Purificagdo Tavares, especialista
em genética médica e diretora clinica do CGC
Genetics, aplicados em casos de individuos
saudaveis «que tém familiares afetados com gene
alterado conhecido e pretendem saber se também
tém a constituigio genética idéntica para tomar
decisdes, seja para ter uma vigilincia apropriada
ou adotar outras medidas. Sio exemplo os casos
de cancro da mama, cancro do célon hereditario,
doengas neuroldgicas e doengas cardiacas.»

Por

a5 Ote

Estes testes ndo permitem prever «a idade em
que a doenga se ira desenvolver, a sua gravidade
ou a rapidez com que os sintomas irio evoluirs,

g[ug realizar
ste:

conta Jorge Pinto Basto. Mas, em alguns casos
(nomeadamente oncolbgicos), a sua realizagio
pode ajudar a evitar a doen¢a e/ou a acionar
uma vigilincia médica mais apertada. Noutras
situagdes, um resultado positivo pode, contudo,
significar que o aparecimento da patologia, para

DAPADADADADADAADADAADADADADADADADADAL

0 UNIVERSD
DOS TESTES
BENETICOS

FONTE: PROF. PURIFICACAQ TAVARES, ESPECIALISTA EM GENETICA MEDICA E DIRETORA CLINICA GO C

0Os testes genéticos
permitem detetar
alteracdes nos
CromOossomas ou no
ADN. Aos preditivos,
aciéncia j& acrescentou
outros testes que
protegem a nossa vida

= Testes pré-
sintométicos e
preditivos: Permitem
conhecer a existéncia de
doenca num individuo
sauddvel, mas gue se
manifestara no futuro

= Testes de diagnéstico:

Permitem efetuar
diagnosticos. Um
individuo apresenta-

100 PREVENIR outubro 2011

~se com uma situacdo
existente, pede-se

um teste genéticoe o
resultado confirma ou
exclui a hipdtese (como,
por exemplo, o teste para
identificar a trissomia 21).

= Testes de
suscetibilidade:

Atuam comao medidas
preventivas em que, pela
constituicao genética de
cada um de nds, se sabe
quais os riscos acrescidos
numa determinada drea
médica, que deve ser
vigiada. Sao Uteis na
doenca inflamatdria
intestinal, nas doengas
cardiovasculares,

na determinagao do risco
de tromboembolismo
(um teste para ser
incluido num programa
de prevencac de
acidente vascular, no
adulto, e ainda na escolha
de anticoncecional).

= Testes de rastreio:
Separam um grupo de
alto risco dos individuos
de baixo risco. Sdo
confirmados por testes
de diagndstico. Sao
exemplos o teste do
pezinho, o rastreio pré-
-natal e rastreio de
cancro de célon em
sangue, entre outros,
S0 muito uteis a nivel

populacional pois atuam
na prevencao da doenca.

= Testes de
farmacogenética:
Testes que indicam

o tratamento a

seguir e a dose.

Muito utilizados para
orientar e monitorizar
o tratamento em
leucemias, e identificar
recidivas.

A farmacogenética
indica o fdrmaco e a
dose mais adequada,
aumentando a eficacia
da terapéutica,
adaptando a dose
adeguada e reduzindo
custos

NETICS / CENTRO DE GENETICA CLINICA
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a qual a ciéncia ainda nio encontrou uma cura,
serd inevitavel, E o caso de algumas formas
hereditirias de doengas neuroldgicas, como as
doencas de Parkinson Juvenil e de Alzheimer
Familiar, ou também da doen¢a de Huntington e
da Paramiloidose, provocadas exclusivamente por
uma mutagio genética. «Uma das condigdes pré
teste para estas doengas & informar o paciente»,
conta Ana Berta Sousa, médica geneticista do
Servigo de Genética do Hospital de Santa Maria
e no Hospital da Luz, «que s6 ird saber se tem

ou nio a alteragio genética responsivel pela
doenga mas que nada pode fazer para evitar o
seu aparecimento ou para modificar o seu curso.»

Area: 2990cmz/ 172%

Ainda assim, para determinadas pessoas, a certeza
apurada pelo teste pode ser atil (ver caixa porque
Jfazer um teste preditivo).

consulta
de genetica

Caso nasua familia exista «uma doenga genérica
conhecida e o gene alterado que provoca a doenga
¢ conhecido, entio pode querer realizar um teste

Tiragem: 42.000

preditivo, de modo a verificar se herdon esse gene
alteradon, indica Jorge Pinto Basto. Para confirmar
este quadro, antes de se avancar para a realizagio do
teste, & necessario fazer a avaliagdo do risco que a

FOTO

pessoa tem para desenvolver a doenca. Essa anilise
¢ feita numa consulta de genética que «verifica
tratar-se de uma doenga hereditaria com mutagio
causal identificada, calcula o risco do individuo
em questio ter herdado a alteracio familiar e
discute a mais-valia de se fazer ou nio o teste

Cores: 4 Cores

genéticor, sublinha Ana Berta Sousa. No caso do
Hospital de Santa Maria, a pessoa chega d consulta
referenciada por um profissional de satide que
considera que aquele individuo poderi beneficiar

ID: 3817593

com o aconselhamento genético. De acordo com
Jorge Pinto Basto e com a CGC Genetics, a pessoa
também pode tomar a iniciativa de marcar uma
consulta com um médico geneticista.

DA ADADADADADADADA
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TESTES GENETICOS QUE PROTEGEM A NOSSA VIDA

Como se realiza?

Depois de definido na consulta de genética que
tera beneficios em realizar este tipo de teste...

O primeiro passo serd analisar o familiar

afetado. «Antes de se efetuarem testes genéticos
em pessoas sauddveis, primeiro faz-se um teste de
diagnostico ao familiar que teve a doengar, revela
Ana Berta Sousa. O objetivo é identificar a alteragio
genética responsivel pela doenga. Quando a doenga
nio € causada sempre pela mesma mutagio, os testes
diagndsticos sio mais morosos que os preditivos,
podendo demorar virios meses.

Caso a mutacio seja identificada no familiar
4=dafetado, € colhida a uma amostra de sangue da

pessoa saudavel que pretende realizar o teste preditivo,

de forma a esclarecer se também herdou a mesma
alteracio genética. A titulo de exemplo, no CGPP,
entre o inicio do protocolo de teste preditivo e o
resultado decorrem cerca de seis semanas.

3A realizagio do teste € simples. Basta uma
colheita de sangue para a qual niio se exigem

mnm«m rﬁlu 10
mmlim 0 INDIVIDUG QUE S
© ADS MESMOS SO PAGA AT
.J‘ IVA A CONSULTA DE
ESTES TESTES SEIAM PEDIDOS NG S
c PRIVADD, SAIBA QUE <A AREA DAY
o, NAD ESTA PROTOCOLADA PEL
DOS SEGURDS>, INFORMA AN

® ©
O ©

re) C

OR PARTE
ERTA SOUSA.
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tncf By

PORQUE REALIZAR
UM TESTE PREDITIVO?

De acordo com Jorge Pinto Basto do Centro de Genética
Preditiva e Preventiva IBMC, da Universidade do Porto,
poderd querer realizar este teste se...

DADADADADADADADAADA

I A doenca pode ser evitada ou os seus sintomas
eficazmente tratados.

2 A doenca ndo pode ser evitada, nem os seus sintomas
eficazmente tratados, mas...

* Pretende ter essa informacéo para ajudé-lo a tomar
decises sobre a sua vida reprodutiva (ter ou nao filhos,
ter filhos com a certeza que ndo transmite a doenca, etc.),
ou para ter mais conhecimento sobre o risco para os filhos
que ja tem.

= Acredita que conhecer mais acerca da possibilidade
de vir a ter a doencga ird ajudé-lo a tomar outras decisbes
importantes,

= Prefere ficar a saber se &, ou ndo, portador, acabando
com a incerteza, mesmo que isso implique receber uma
ma noticia.
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cuidados especiais. «Posteriormente, vamos extrair ~ Risco Familiar de Cancro da Mama, do Instituto

o ADN das células do sangue e realizar o teste Portugués de Oncologia de Lisboa, na qual se

genéticon, descreve Jorge Pinto Basto. identificam e acompanham individuos de alto risco
de cancro hereditirio, nomeadamente mama e
ovirio, colon e reto e melanoma. Segundo Gabriel

Miltenb -Mil i, ialist: Genéti
1(} {PortanCl o itc?n erger ; iltenyi espc-c1_a ista em Genética

Meédica do Instituto de Medicina Molecular,

010 ps1co OgICO «quando se detetam mutag¢des que nio tém

«Fazer um teste genético &€ uma experiencia significado conhecido numa doenga particular, os

marcante, obriga a pensar na vida e na morte. geneticistas, muitas vezes, reinem-se e decidem

g Mesmo quando o resultado & negativo, hi quem como podem interpretar os dados e de que forma se
~ oA AEE-
- revele que a experiéncia ¢ avassaladora, O teste, em pode acompanhar o doentes.
E si mesmo, modifica as suas vidas ou pelo menos a
(=3 . . . s
2 forma de se posicionar na vida», conta Alexandra Sa
§ Leonardo, psicologa clinica do Servigo de Genética S ab eT O re Sult a d 0:
< do Hospital de Santa Maria. Nio espanta pois que . e 4
scja vital o envolvimento do psicdlogo clinico em S OU NAaoO:;
todo o processo. No Hospital de Santa Maria, por «Todos os testes preditivos vio influenciar a vida
exemplo, exige-se a presenga de uma psicéloga desde  Jogde o momento em que se recebe um resultado.
SEEHRCHOIROHIEID, «Marcamos uma primeira Mesmo gue nio se encontre nenhuma mutacio,
consulta com o geneticista e outra com a psicologa. os testes influenciam a vida do doente e da familia
Nunca avangamos para a fase da colheita sem passar Se encontrarmos uma mutagio patogénica, isso
. pelo RO UMD G R P tenha tempo significa que, dependente da patologia, o doente pode
§ para refletir ; C}CC]dlr e Prerende f‘uf:r W t.este, € desenvolver essa doenca e 0 acompanhamento futuro
;_ RS psicologa conhrwmc g Da;).;XIStCID serd varidvels, explica Gabriel Miltenberger-Miltenyi.
razdes para que a pessoa nio consiga lidar com o : .
& l g e pA Beria & & Wi Ainda que a pessoa tenha realizado o teste por
= resulte », AVan a 3¢ . 0S8 A entrega ;o 2 : = -
[= S avax’gaA P 5 decisio propria e com consentimento informado,
do resultado, hé ainda uma quarta consulta ou um y
SRl : ¢ «perguntamos se quer saber o resultado, havendo
o apoio psicologico continuado, se o utente assim o . hing e
) i - - liaca icoléi sempre a hipotese de desistirs, conta Jorge
esejar. Também no CGPP, a avaliagio psicologica Pinto Basto. «Se escolher ndo o receber naguele
faz parte do protocolo e é realizada a todas as pessoas ; ez
i - diti moimento, fica guardado em ficheiros separados
9 ue realizam o protocolo de teste preditivos. - = e o . gy
¢ 4 P P dos ficheiros dos hospitaisy, diz Ana Berta Sousa.
O , . - -
- O resultado s6 pode ser divulgado ao proprio ou a
g i t d f" ] . l . d l alguém diretamente autorizado por ele. A decisio
© axda de liabpliidaaqae de saber ou nio o resultado pode ser adiada pelo
«Cada uma das amostras € testada em duplicado. tempo que a pessoa considerar adequado.
No final, iremos ter quatro resultados. Se os
2 mesmos forem totalmente concordantes, nio
~ gy
= temos uer margem para davidas de
8 S UG R P O s caso dO cancro
5 bom ou mau, & aquele o resultados, explica Jorge >
3 ke i 4 Ll a " Te L
= Pinto Basto. «A probabilidade de erro de um teste d I1nalla € do ovario
preditivo é proxima de zero, se forem cumpridos Na consulta de risco mama/ovirio, o teste
os controles de qualidade técnica definidos», preditivo s6 se realiza «quando existe um risco
afirma Fatima Vaz, coordenadora da Consulta de suficientemente alto de cancro hereditirio e a
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TESTES GENETICOS QUE PROTEGEM A NOSSA VIDA

possibilidade de o resultado ser esclarecedor.
Além disso, deve existir estratégia de
acompanhamento pos-tester, reforca Fatima Vaz.
Nos casos em que se encontra uma alteragio
genética, transmitida numa familia, de geragio
em geragio, «fica encontrada a principal (mas
nio unica porque continua a haver cancro

da mama esporidico) causa do cancro da

mama naquela familia». Assim, identificada a
causa, «vamos rastrear para aquela mutagio os

DOENGA DE ALZHEIMER FAMILIAR E DE
PARKINSON JUVENIL (ANTES DOS 40 ANDS)

Condicionantes dos testes preditivos que permitem avaliar
o risco de desenvolvermos as formas hereditérias destas
doencas neurodegenerativas

= «A componente hereditaria da doenca de Alzheimer é, de
acordo com o conhecimento atual, muito pequena, o que
significa que a maioria dos casos desta patolegia nao é fami-
liar, mas antes multifatorial, com causas desconhecidas (quer
genéticas quer ambientais)», salienta Gabriel Miltenberger-

2 s & 4 e -Miltenyi. Também a doenca de Parkinson & uma doenca
Q elementos da familia em risco: quem é positivo ; : ‘ s
= y ) multifatorial, surgindo devido a uma componente genética e
T (herda a mutagio) tem risco alto de cancro e it Sl 3
8 deve ser vigiado, quem ¢ negativo tem o risco da ) ) X :
Iy ilscis. e 1 &1i%n Hecassits de vighlsnci =« S6 nas familias em que esta identificada a mutacdoe é que
g EOPY . ¢ o -gera e & faz sentido a realizacao do teste preditivo. Existem critérios
= especificas, adianta a especialista. muito especificos para se solicitarem testes genéticos diag-
ndsticos relacionados com estas doencas, como por exemplo,
N - . o a o seu aparecimento precoces, alerta Jorge Pinto Basto.
Em que casos se justificam?
Os testes preditivos, no caso do cancro da mama/ *A partir do momento em que estd diagnosticada uma
p i ey altinl forma hereditéaria de Alzheimer ou de Parkinson Juvenil jd se
O¥aFI0, JUsUcam-5e em. tam s cm:n T _OS pode realizar o teste preditivo a familiares. «Basta que uma
casos de cancro da mama, em geragdes sucessivas pessoa tenha a doenca. A existéncia de mais casos na familia
e em que hia mulheres afetadas em idades muito também levanta a hipdtese de se tratar de uma forma heredi-
jovens (30 anos, por exemplo) «ou com cancro taria», adianta o geneticista do CGPP.
J » P!
g da mama bilateral», indica Ana Berta Sousa.
g «Também hi homens com cancro da mama
g nestas familias ou casos de cancro do ovirio, no IPO de Lisboa. Ana Berta Sousa salienta que
& q
£ ou da prostata. O estudo de uma familia deve «s0 aproximadamente 5% dos cancros da mama
= e s ~ - ~ :
comecgar por quem ja teve a doenga e, depois de sdo situagoes mendelianas (um gene corresponde
o identificada a mutagdo, rastreamos os individuos a uma doenga) e, mesmo nesse caso, nem todas
b sauddveis para a mutagdo familiars, exemplifica as mulheres da familia que herdam a alteragio
a coordenadora da Consulta de Risco Familiar genética virdo a ter cancro da mama.»
8
5
o
<
5 A
Q
TESTE PnEnnlw m l O teste preditivo desta 2 «0 teste nunca nos indica 3 Perante um resultado de
PAH“I[“H“SE doenca neuroldgica genética quando e como é gue a portadaor, recomenda-se que a
@ permite identificar se a pessoa doenga vai surgir. Caso seja pessoa comece a ser seguida
E ﬂﬂ["ﬂﬂ ﬂl]S que ainda ndo tem sintomas portador, a pessoa passa anualmente numa consulta de
3 FEZ'HHns & portadora ou nao do gene a ter a probabilidade Neurologia para verificar se
a com mutacdo. «Se tiver um de 50% de passar a doenca ja tem algum sinal da doenca.
resultado negativo, significa & descendénciar», adianta Jorge Pinto Basto explica que
que nao tem a doenga, ndo a 0 especialista «N3o se consegue alterar a

vai desenvolver nem a pode
passar aos filhos ou netos. Ha
quem prefira também saber
se vai desenvolver a doenca
do que ficar na incerteza para
o resto da viday, indica Jorge
Pinto Basto.

104 PREVENIR outubro 2011

histéria natural da doenca mas
o acompanhamento anual na
consulta de neurologia acaba
por ser importante».
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08 TESTES PREDITIVOS

- Centro de Genética Preditiva GenoMed - Diagndsticos
H“ PE“HI““ PHE'EH e Preventiva de Medicina Molecular
A IDADE EM n“[ i nuE"nl IBMC, Universidade do Porto Instituto de Medicina Molecular
SE mn nESE""uwﬂi Rua do Campo Alegre, 823 - Faculdade de Medicina da
Porto Universidade de Lisboa
Tel.: 226 074 994 Edificio Egas Moniz
E-mail: cgpp@ibmc.up.pt Av. Professor Egas Moniz -
www.cgpp.eu Lisboa
o Tel.: 217 999 501
°§ CGC Genetics / Centro E-mail: gmiltenyi@fm.ul.pt
E de Genética Clinica S.A. www.genomed.pt;
S Rua Sa da Bandeira, 706 - 12 www.imm.fm.ul
% - Porto
8 Tel.: 223 389 200 Instituto Portugués
< E-mail: dcc@cgcgenetics.com de Oncologia de Lisboa
www.cgcgenetics.com Consulta de Risco Familiar
Rua Prof. Lima Basto - Lisboa
Hospital de Santa Maria Tel.: 217 249 019
Servico de Genética Médica E-mail: riscofamiliar@ipolisboa
- Piso1 min-saude.pt
Centro Hospitalar Lishoa Norte www.ipolisboa.min-saude.pt
Av. Prof. Egas Moniz - Lisboa
o Tel.: 217 805 340 (Geral)
§ www.hsm.min-saude.pt
<
g
&
s
- O que acontece apds o resultado
o Ap6s um resultado positivo, «podem ser
2 tomadas medidas gerais de promocio da satide
ou o aumento da vigilincia (mais cedo e
3 mais frequente), vigilincia diferente (além da
8 mamografia, nalguns casos pode ser necessiria
;,; uma ressonancia magnética), cirurgia preventiva
s ou quimioprevengio», esclarece Fatima Vaz.
Para cada caso, sio decididas as medidas mais
adequadas, que mudam ao longo do tempo,
" de acordo com a fase da vida das mulheres.
2 «Mas nio esquecer», acrescenta a especialista,
8 «s6 faz sentido fazer um teste preditivo de cancro
8 da mama se se estiver disposto a emagrecer (em

caso de obesidade) ou deixar de fumar (fumadores).
Todos somos responsaveis pela promogio da nossa
satide individual. Um grupo raro de individuos
pode incluir nessa prevengio, apos aconselhamento
adequado, testes preditivos de cancro hereditirio,
se houver possibilidade desses testes serem
informativos.» &
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