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Prémio Rola-Braz é umabolsa de
investigacao numa garrafa de vinho

Uma invulgar forma de mecenato cientifico encerrara um encontro no Porto sobre doengas raras
e 0s medicamentos para elas, onde vai discutir-se a regulacio e a qualidade dos testes genéticos
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A endloga Ana Rola-Braz quis retribuir um servigo que a ciéncia lhe prestou
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Doencasraras
Andrea CunhaFreitas

Um Brinde pela Ciéncia é o tltimo
ponto do programa cientifico que
sexta-feira vai discutir a regulacio
e qualidade dos testes genéticos em
Portugal. A discussdo, no Porto, se-
1rd centrada nos trés anos de espera
pela regulamentacio da lei sobre
informacdo genética pessoal e in-
formacao de saiide, mas a sessdo vai
encerrar com um invulgar exemplo
de mecenato cientifico. Ana Rola-
Braz decidiu contribuir para a cria-
¢do de uma bolsa de investigacdo
que permita desenvolver novas
formas de diagnéstico de doencas
raras, fazendo reverter um euro da
venda de cada garrafa de vinho que
produziu na regido do Douro.
E“uma homenagem a uma pessoa
de familia com a doenca de Macha-
do-Joseph”, explica a endloga, que
trabalha nas Caves de Santa Marta
e é proprietaria da marca de vinho
Quinta de Remostias, na regido do
Douro. Ana Rola-Braz quis retribuir
por um servigo prestado pelo Cen-
tro de Genética Médica Preditiva e
Preventiva (CGPP), no Porto, e deci-
diu oferecer o que faz: vinho.
“Uma ideia fantastica para uma
forma de mecenato que é muito co-
mum noutros paises, mas que em
Portugal é incipiente”, nota Claudio
Sunkel, director do Instituto de Bio-
logia Molecular e Celular (IBMC), on-

de estda 0 CGPP, acrescentando que
“é a primeira vez” que isto acontece
no instituto.

A endloga poderia ter-se limita-
do a doar uma verba ao CGPP. Mas,
apds um encontro com os respon-
saveis do centro e do IBMC, decidiu
que seria mais interessante contri-
buir para um avanco cientifico nesta
drea. Assim, foi ja seleccionado num
concurso um bolseiro que, durante
o préximo ano (a bolsa podera ser
alargada), vai tentar encontrar no-
vas formas de diagnoéstico da doenca
de Machado-Joseph (a doenca rara
de maior prevaléncia em Portugal)
e outras ataxias hereditarias como
esta (doencas crénicas que afectam
o cerebelo e acabam por deixar as
pessoas sem se poderem mexer nem
falar).

Sobre o vinho Quinta das Remos-
tias, que sera lancado e provado no
final do encontro da Orphanet Por-
tugal, Ana Rola-Braz esclarece que
se trata de um tinto, da colheita de
2007, feito com as castas Touriga
Nacional e Tinta Roriz, com grau
alcoolico de 14% e cujo prego deve-
rarondar os cinco euros. A enéloga
tem um stock de seis mil garrafas
(estdo a venda a online ou nas lo-
jas de especialidade) para o Prémio
Rola-Braz.

Os organizadores do primeiro en-
contro sobre doencas raras e me-
dicamentos “6rfaos” da Orphanet
—uma rede que apoia o diagndstico
e tratamento destes doentes, para

os quais a industria farmacéutica
tem pouco interesse em desenvol-
ver produtos, e que € liderada por
um consorcio de 40 paises — espe-
ram que o brinde reservado para
o final do dia sirva para celebrar.
A Orphanet Portugal espera obter
nesta sexta-feira o compromisso do
Governo (o secretario de Estado da
Satde, Leal da Costa, devera estar
na sessdo), para avancar com a re-
gulamentacdo da lei publicada em
Janeiro de 2005. E que a proposta de
decreto regulamentar esta pronta
desde o inicio de 2009.

“E até agora nada”, constata Jorge
Sequeiros, cientista do CGPP e que
presidiu a comissdo que elaborou
esta regulamentac¢do. Na mesma al-
tura apresentou-se uma proposta
de portaria sobre o licenciamento
dos laborat6rios de genética médi-
ca. Também, nesse caso, nada até
agora.

Apesar de alei publicada em 2005
estar em vigor, a regulamentacao
devera clarificar alguns pontos, co-
mo as condicoes de oferta de testes
genéticos, a regulacdo da sua quali-
dade, o estabelecimento de bioban-
cos ou a proteccao de informacao
sensivel. Estima-se que existam 5 a
8 mil doengas raras, afectando no
seu conjunto até 6% da populacio,
0 que, extrapolando, significa que
havera até 600 mil pessoas com es-
tas patologias em Portugal.
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Desperdicios

Ha testes genéticos sem utilidade clinica

orge Sequeiros e Jorge
Pinto Basto, investigadores
do Centro de Genética
Preditiva e Preventiva e
responsaveis do Orphanet
Portugal, fazem o mesmo
alerta: ha desperdicio nos
testes genéticos pedidos aos
laboratérios. Dizem que ha
hospitais que pedem testes com
valor preditivo muito baixo e
utilidade clinica quase nula. Em
tempo de cortes orgamentais,
estes deveriam ser os testes a
“eliminar”, mas em vez disso
fazem-se cortes cegos, que
afectam os pedidos realmente
importantes. Das doengas
raras ou 6rfas (com prevaléncia

inferior a 5 pessoas em 10 mil}) ja
identificadas, 80% tém natureza
genética. Mas se em doencgas
como a Machado-Joseph os
portadores da mutacio tém
100% de probabilidade de as
desenvolver, a genéticanem
sempre é determinante e
prevalecem factores como os
ambientais. “E preciso que o
pedido destes testes seja feito
com o apoio de especialistas”,
diz Jorge Pinto Basto. Também
Jorge Sequeiros é contra os
“negécios” da venda directa

ao consumidor destes testes,
dado que n&o tém qualquer
enguadramento médico ou
aconselhamento. A.C.F.
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