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Resumo

A autora aborda a problemdtica da biotecnologia em Medi-
cina, designadamente dos testes genéticos em Pediatria e das
suas implicacdes individuais e sociais. Nesse sentido, funda-
menta a necessidade ética e cientifica de reflectir o seu indis-
cutivel interesse, numa perspectiva bioldgica, sem descurar os
riscos inerentes. A Ciéncia deve servir o homem como um fim
e a luz da discussdo sobre as bases filos6ficas subjacentes a
prossecucdo do Conhecimento, a autora defende o direito a
ndo saber numa perspectiva de Autonomia, Privacidade e
Confidencialidade, designadamente nas doengas de manifes-
tacdo tardia, de que é exemplo a Doenca de Huntington.
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Genetic tests in Paediatrics: an ethical reflexion
Abstract

The author approaches the ethics of biotechnology in Medi-
cine, namely, the genetic tests in Paediatrics and its implica-
tions in the individual patient and society. The ethics and sci-
entific reflexion must reflect the advantages and risks of its
implementation on a moral and responsibility basis. Know-
ledge must serve the human being as an end and its prosecu-
tion must respect Autonomy, Privacy and Confidentiality in
Medicine and Paediatrics. Genetic counselling must respect
the right “not to know” of patients with the probability of de-
velopment of a late-onset disease and susceptibility genes,
carrier state.

Key-words: biotechnology, ethics, genetics, autonomy, priva-
cy, confidentiality, genetic counselling.
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O fendémeno da biotecnologia aplicada a Medicina, particular-
mente na drea da Genética, levanta problemas complexos,
designadamente no referente a Autonomia, Confidencialidade

e Privacidade. Por outro lado, a possibilidade de intervengdo
na dignidade, integridade e vulnerabilidade do ser humano
sdo maiores com a tecnologia genética, comparativamente a
tecnologia reprodutiva.

Assim sendo, sem reflexao moral e regulacio social e juridica,
a genética pode contribuir para a destruicio da vida do ser hu-
mano, da pessoa, e consequentemente da integridade histérica
da sociedade no seu conjunto. Mas, ao inverso, ndo tem sido
essa a realidade e a genética tem vindo a constituir-se como
uma mais-valia nas diferentes dimensdes da vida humana'.

Sob a égide do Principio da Beneficéncia, da ética filos6fica
a bioética, subjaz a preocupacdo do risco a longo prazo para
as geracdes futuras da sua aplicacdo, na perspectiva da pros-
secucdo do bem agir na drea médica e genética. N@o basta o
dever de fazer bem (Principio da Beneficéncia) mas a exigén-
cia de querer o bem do doente, deste e daquele, cujas situa-
¢oes clinicas podem ser em tudo sobreponiveis, mas que va-
ridveis individuais, situacionais e de imperativo de respeito
para com as respectivas escolhas e decisdes, condicionam res-
postas éticas diversas.

A questdo fundamental é a da protec¢do da autonomia, digni-
dade, integridade e vulnerabilidade do ser humano e pessoa,
face ao inevitdvel e desejavel desenvolvimento tecnolégico,
utilizando criteriosamente a biotecnologia e o conhecimento
da estrutura genética, visando o tratamento de doencas deter-
minadas geneticamente, contribuindo para a atenuacdo de
desigualdades sociais decorrentes da “lotaria” biolégica'”.

Autonomia e autodetermina¢do fecham assim o ciclo dos
principios €éticos aplicados a drea genética, conferindo a cada
individuo o direito de gerir os testes e informacdo genética
decorrente, regulando a interveng@o médica no seu corpo'”.

Por outro lado, o conhecimento de predisposi¢des genéticas
possibilita informacdo acerca da estrutura dos proprios genes,
superior, muitas vezes, as que o individuo estaria na disposi-
¢do de saber’.

Assim sendo, tal como é reconhecido o direito a verdade e
dentro do mesmo principio e capacidade de autodetermina-
cdo, deve ser igualmente considerado “o direito a ndo saber”,
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desde que este nao implique maleficéncia para terceiros. Esta
postura significa a necessidade de proteccdo de uma verdade
que um determinado ser humano ndo é capaz de suportar, a
pragmatizacdo de proteccdo legal e direito a sua privacidade e
a responsabilidade individual na definicao do limite ao “direi-
to a ndo saber”"”.

Desde sempre, a Medicina se tem pautado por uma visdo
holistica e dialéctica do seu exercicio ndo s6 como uma cién-
cia que cura mas, cada vez mais, como uma ciéncia que pro-
move a satde e, por esse motivo, empenhada na melhoria dos
cuidados de satde.

E neste enquadramento que se integra a via prudencial em
bioética, situada a igual distancia do conservadorismo genéti-
co integral (que defende a preservagdo a todo o custo da inte-
gridade do patriménio genético humano) e o eugenismo.

A bioética deve posicionar-se racionalmente entre os dois
extremos do fundamentalismo e excessivo progressismo’.

Subsistem contudo questdes imanentes:

— Como compatibilizar o conceito humanista de “pessoa”
com o conceito biogenético de genoma humano, sem objec-
tivar o ser humano, respeitando o seu patriménio genético?

— Tera sentido tratar o “patriménio genético humano” como
um fim?

— Sendo o desenvolvimento da técnica uma realidade impara-
vel pelas indiscutiveis vantagens, € ttil desejar controla-la
ou reorientd-la para fins humanos?

— A tecnologia moderna pode e deve escapar ao nihilismo ou
deseja humanizar o nihilismo?

Nos anos 1990, as biociéncias arredaram a fisica e a quimica
do primeiro plano da inovacdo cientifica. Genética, genémica
e protedmica tiveram, t€ém e continuardo a ter significativo
impacto na vida de todos nds e, tal como todas as inovacdes
cientificas e tecnoldgicas, tornaram-se alvo de aceso debate:

— Pela controvérsia gerada pela prépria tecnologia, no seio das
sociedades com diferentes realidades, culturas, e costumes.

— Porque a inovagdo resolve problemas, mas condiciona si-
multaneamente novos problemas.

— Pela impreparag@o para lidar com o sentido e alcance das
consequéncias imprevisiveis.

— Porque a tecnologia nido deve ser utilizada pelo facto de
estar disponivel, implicando sempre uma andlise rigorosa
em termos de custos/beneficios para o doente.

— Porque a compatibilizacdo de Etica, Lei e Sociedade, inte-
resse individual e interesse da comunidade, gera tensoes,
desassossegos e intranquilidade.

Contudo, a negagao da realidade positivista das novas biotec-
nologias, afigura-se retrograda e irrealista face as novas pos-
sibilidades e beneficios que oferece as presentes e futuras
geracdes, desde que acautele deontologia, responsabilidade e
o potencial risco de resvalar para eugenismo*’.

Os testes genéticos envolvem a andlise de cromossomas,
ADN, ARN e genes visando determinar até que ponto existe
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ou ndo uma relag@o de causalidade com uma doenca ou con-
di¢do clinica especifica, a partir da qual é potencialmente deli-
nedvel uma estratégia preventiva ou de controlo de danos.

Os critérios subjacentes a proposta de um teste clinico passam
pela respectiva validade e utilidade clinica e analitica, sem
descurar o potencial impacto negativo no individuo ou grupo,
no seio da comunidade®’.

Este ultimo assume particular relevancia pelo determinismo
bioldgico que representa para o individuo, pela repercussdo
psicoldgica que pode condicionar perturbacdes do comporta-
mento e satide mental de que sdo exemplo a ideagdo suicida,
comportamentos aditivos, desinvestimento pessoal e afectivo,
sem negar o risco de descriminacio e estigmatizag@o social’.

Os testes genéticos dividem-se em quatro grupos, de acordo
com as respectivas potencialidades e finalidades

— Prevencao: fenilcetontiria, hipotiroidismo.
— Patologia tratdvel: doenca fibroquistica.

— Testes para rastreio de portador, com repercussao nas esco-
lhas reprodutivas: doenga de Tay-Sachs.

— Testes para rastreio de portador de patologia de manifesta-
cdo tardia, sem prevengdo ou tratamento na infincia: doen-
ca de Huntington

Ao analisarmos os primeiros trés grupos acima referidos, nin-
guém contesta a importancia do primeiro e segundo, cujo
progndstico quanto a vida e funcdo melhoram significativa-
mente se tratados precocemente, nem tao pouco o terceiro,
que pode prevenir o aparecimento de novos casos® .

O problema ético surge no grupo das doencas de manifestacio
tardia, em que o rastreio do estado de portador ndo represen-
ta qualquer beneficio para o préprio, uma vez que nao existe
tratamento, para além do sintomatico.

No caso de um individuo aparentemente sauddvel ser um
potencial portador de, por exemplo, doenca de Huntington e,
face ao legitimo direito de procriacdo que lhe assiste, esse
individuo deve recorrer a uma Consulta de Aconselhamento
Genético onde podera ser proposto o teste molecular.

Se o teste for negativo, € um dado pessoal decisivo que influi-
rd de forma positiva no individuo que a ele se decidiu subme-
ter. Contudo, se for positivo, esse jovem adulto ficard a saber
uma verdade que serd dificil de suportar, para alguns mesmo
insuperdvel e geradora de comportamentos autodestrutivos, ja
referidos anteriormente'”.

Bergsma e Thomasma, ao abordarem a rela¢do clinica e o
principio da Autonomia, defendem que o doente tem direito
absoluto e inaliendvel a verdade dos factos, no que a prépria
satde diz respeito. Contudo, Edmund Pellegrini assume uma
posicdo mais moderada, ao defender que cada doente tem
direito a verdade que pode suportar e que a comunicagdo deve
ser adaptada e doseada a cada doente de acordo com o mo-
mento e resiliéncia psiquica: “Atirar a verdade ou a decisdo a
um doente que espera ser protegido contra a noticia de morte
eminente (que o mesmo ¢ dizer da informacdo de um determi-
nismo biolégico de prognéstico fatal) é uma gratuita e ma
interpretacdo da base moral do respeito pela autonomia™ ''.
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Ser obrigado a efectuar estudo génico aos 20-30 anos porque,
como potencial progenitor, altruista e responsavelmente,
recusa transmitir um gene causador de sofrimento moral e
fisico, de prognéstico fatal e sem tratamento, ¢ seguramente
uma mad interpretacdo do direito e dever de prevencdo desse
terrivel estigma na sua descendéncia®.

A informacdo atempada de que existem opg¢des, de que sdo
exemplo o diagndstico pré-implantatério, que possibilita a
execugdo do teste molecular nos embrides, (s6 sendo implan-
tados os embrides sauddveis, mantendo-se o doente na igno-
rancia do seu estado, de acordo com o seu desejo), abre novas
perspectivas de procriacdo a potenciais portadores, que nao
desejando saber do seu estado, e sem essa op¢do, escolheriam
o caminho da nfo procriagao'*".

Como € 6bvio, o doente devera ser devidamente informado
dos riscos e beneficios de tal escolha, designadamente do seu
eventual insucesso, das dificuldades de acesso a tal técnica e
da necessidade de resposta atempada.

Mas esse € outro problema que cabe a sociedade responder
mediante a acessibilidade a Consultas de Aconselhamento
Genético e a técnicas de reproducdo medicamente assistida,
como método subsididrio e ndo alternativo de procriagdo,
sempre que estas se justifiquem e constituam um beneficio
para o doente, respondendo a um desejo de procriacdo, ndo
exequivel de outra forma, por sua escolha®'*'%.

Em pediatria, os testes genéticos moleculares de doencas de
manifestacdo tardia e sem tratamento, relinem os seguintes
€Onsensos:

— Constituem uma violacdo da privacidade e confidencialida-
de da criancga.

— Naio slo permitidos unilateralmente (pais incluidos).
— Nao sdo permitidos em criangas para adopgao.

— S6 devem ser efectuados quando a crianga possua desenvol-
vimento cognitivo e discernimento para compreender o sen-
tido, alcance e repercussdo dos mesmos (gravidas, pré-ado-
lescentes, adolescentes)

Os motivos subjacentes a estas orientagdes prendem-se com o
superior interesse da crianga, que poderd ser objecto de desin-
vestimento afectivo, social e educativo, por parte da familia e
sociedade, face ao conhecimento do seu estado de portadora
de doencga de manifestacdio tardia e prognéstico fatal a médio
praZO7.9.IO'

“Planear o futuro” € o argumento fundamental sob o qual
assenta a decisdo de optar pelo teste genético em pediatria
mas, no caso em aprego, poderd constituir-se como elemento
“redutor do direito ao futuro” condicionando um desinvesti-
mento familiar e social que contradita o melhor interesse da
crianga’.

A Genética ¢ fruto da tecnologia médica e cientifica e para
reflectirmos esta matéria, do ponto de vista ético, temos de
nos reportar a ética filoséfica e a quatro grandes pensadores:
Aristoteles, Francis Bacon, Immanuel Kant e Hans Jonas.

Aristételes (séc. IV-III A.C.), denominado por Dante “O pro-
fessor daqueles que ensinam” defendia que “todos os homens
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desejam o conhecimento” e a biotecnologia € disso o exemplo
contemporaneo".

Francis Bacon (séc. XVI-XVII) defendeu uma visdo prome-
teica de dominio da natureza pelo Homem, através da tecno-
logia por este criada, apontando a metodologia indutiva —
raciocinio do particular para o geral e o da deducdo — racioci-
nio do geral para o particular®.

Por outro lado, Kant (séc. XVIII) defendeu que o homem ¢é
sempre um fim e ndo um meio para atingir um propoésito e
“que a personalidade moral nao é mais do que a liberdade de
ser razodvel e obedecer as leis morais”.

Em 1865, Claude-Bernard relembra e sublinha o principio éti-
co “ndo fazer mal”, refor¢ando a tradicdo hipocratica “Pri-
mum non nocere”, no qual assenta a deontologia médica e que
defende que o médico deve agir sempre em beneficio do
doente, o que pode implicar ndo tratar, atendendo ao eventual
desequilibrio da relag@o custos/beneficios, em termos de dor
e sofrimento'*.

Por sua vez, Hans Jonas (séc. XX) na sua obra “Etica da Res-
ponsabilidade” recusa a visao da utopia biotecnoldgica como
vector da ciéncia moderna e alerta para o risco eugénico, afir-
mando “Na biologia molecular surge uma tentacdo prometei-
ca de desenhar a imagem e corpo humano para a melhorar”.

A Etica da Responsabilidade sublinha os riscos e potenciais
violacdes do homem pela tecnologia, sem negar os beneficios
das biotecnologias médicas.

Esta visdo implica o controle do destino biolégico do homem
pela humanidade, a criagdo de um homem aperfeicoado, ou
seja, significa a reinvengdo do homem pela biotecnologia,
apelando para a sua utilizacdo ponderada e parcimoniosa.

Fundada sob a heuristica eugénica, a Etica da Responsabili-
dade pressupoe a mudanca de paradigma do agir humano: nao
se trata de controlar a natureza, mas de disciplinar o controla-
d0r5.17,21,22

A este propdsito, Martin Heidegger (séc. XX) sublinha que a
ambicao de controlar, traduz desapoderamento e impoténcia e
a vontade de ser mestre é tanto mais insistente, quanto mais a
técnica ameaca escapar ao controle do homem?®.

Concluindo, ndo se trata unicamente de gerir os problemas
presentes, mas de propor escolhas que ndo comprometam o
futuro das geracdes vindouras.

O biopoder tem a responsabilidade de preservar os aspectos
positivos e de os transmitir as geragdes futuras.

A responsabilidade da actual geracdo ndo é unicamente a de
preservar ou melhorar o homem, mas a de deixar em aberto as
hipéteses de liberdade de pensar, viabilizando escolhas, alter-
nativas e criatividade nos futuros provaveis, imponderdveis,
possiveis ou preferiveis.

O cardcter acrescidamente abrangente, penetrante e cumulati-
vo da biotecnologia deverd ser suportado pela continua refle-
xdo minudente, tolerante e positivista, visando o Bem do
Homem e viabilizando-lhe real protagonismo na condugdo do
seu proprio futuro.
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