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1- APLICAÇÕES DO HGP 
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ωMelhorar o 
diagnóstico de 
doenças

ωDetectar 
predisposição para 
doenças

ωFarmaco-genómica

ωTerapia genética
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ωIdentificar 

suspeitos

ωIdentificar 
desconhecidos

ωPaternidade
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ωEstudar evolução

ωMigrações
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ωAnimais mais 
resistentes

ωBiopesticidas

ωColheitas mais 
resistentes



2- INFORMAÇÃO GENÉTICA ð

QUESTÕES ÉTICAS

Å A privacidade e confidencialidade : quais os limites?

Å As seguradoras e o empregador têm direito a conhecer esta
informação?

Å No entanto é será que a privacidade abrange o círculo da família?

Å O sigilo médico : pode ser quebrado?

Å No entanto, será uma atitude responsável permanecer na
ignorância?

Å Comercialização de testes genéticos : benefícios versus malefícios

Å Qual a utilidade dos testes genéticos?

Å A quem pertence o DNA? Deve ser autorizado o patenteamento?



3- PORQUE É NECESSÁRIA LEGISLAÇÃO?

legislação

Impedir 
discriminação 

com os 
seguros

Impedir 
discriminação 
no emprego

Redução do 
preço  dos testes 

genéticos-
incentivo 

económico para a 
discriminação

Impedir a quebra da 
confidencialidade e 

privacidade

Impedir 
acesso aos 
aos dados 

pela família 

édaí a importância de reforçar o cumprimento da legislação de forma a proteger
TODOS CONTRA A DISCRIMNAÇÃO



5 -TESTES GENÉTICOS - INTRODUÇÃO

O que são?

ÅExame directo ao DNA

ÅTestes bioquímicos para produtos dos genes

ÅExame microscópico de cromossomas

Situações em que são aplicados?

ÅRastreio de portadores

ÅTeste pré -sintomático (Huntigton )

ÅTeste de predisposição (cancro ) 

ÅDiagnóstico pré -natal

ÅRastreio neonatal

ÅDiagnóstico pré -implantatório

ÅConfirmar diagnóstico de doentes sintomáticos

ÅCiências forenses

Potenciais entidades que poderão recorrer aos testes?

ÅDoente

ÅFamília

ÅSeguradoras

ÅEmpregadores

ÅTribunais

ÅAdopção



5.1 -TESTES GENÉTICOS - CONCEITOS

ÅDoenças raras

ÅCausadas por mutações 

em genes específicos 

ÅDoenças para as quais 
frequentemente  não existe 
terapêutica específica

ÅExemplos:

ÅFibrose Quística

ÅDoença de Huntington

Doença monogénica

ÅDoenças frequentes

ÅCertos genes conferem Predisposição

ÅDependem de outros factores além dos

genes(ambiente)

Å2 cenários possíveis :

ÅRelação com a doença esclarecida

e bem documentada (ex: Cancro

Familiar)

ÅComplexa e não totalmente

esclarecida interacção genes-

ambiente (ex: Doença cardiaca,
Obesidade, Doença de Alzheimer)

Doença Multifactorial

ÅDiz respeito à expressão clinica 
da doença e à sua variabilidade

Expressividade

ÅPercentagem de pessoas que têm 
a mutação e que desenvolvem a 
doença

Penetrância

Identificam mutações que causam 

doença

Mutações com elevada penetrância

TESTE É DIAGNOSTICO

Teste de preditivos

Identificam mutações que 

aumentam risco de desenvolver 

determinada doença

TESTE NÃO É DIAGNOSTICO

Teste de predisposição

ÅPessoa que tem um gene que pode causar doença, contudo 
não tem a doença, por apenas ter um alelo mutado (doenças 
recessivas)

Portador



5.2 -TESTES GENÉTICOS - EXEMPLOS

Def. Alfa-1-antitripsina 
(AAT; emphysema and liver 

disease) 

Esclerose Lateral 
Amiotrófica progressive 

motor function loss leading 
to paralysis and death) 

Doença de Alzheimer's

Doença de Gaucher 
(enlarged liver and spleen, 

bone degeneration) 

Cancro hereditário da 
mama e ovário (BRCA 1 

and 2; early-onset tumors of 
breasts and ovaries) 

Cancro hereditário não 
poliposo (CA; early-onset 

tumors of colon and 
sometimes other organs) 

Fibrose Quística disease 
of lung and pancreas 

resulting in thick mucous 
accumulations and chronic 

infections) 

Distrofia muscular de 
Duchenne severe to mild 

muscle wasting, 
deterioration, weakness) 

Galactosemia (metabolic 
disorder affects ability to 
metabolize galactose) 

Hemofilia A e B (HEMA 
and HEMB; bleeding 

disorders) 

Hemocromatose
Hereditária (excess iron 

storage disorder) 

Doença de Huntington's 
(usually midlife onset; 

progressive, lethal, 
degenerative neurological 

disease) 

Sindrome de Marfan 
(connective tissue disorder; 
tissues of ligaments, blood 

vessel walls, cartilage, heart 
valves and other structures 

abnormally weak) 

Fenilcetonuria
(progressive mental 

retardation due to missing 
enzyme; correctable by 

diet) 

Drepanocitose (SS; blood 
cell disorder; chronic pain 

and infections) 

Talassemias (THAL; 
anemias - reduced red 

blood cell levels) 



5.3 - TESTES GENÉTICOS E 

ACONSELHAMENTO GENÉTICO
Explicar 

possíveis 

implicações dos 

resultados

Testes genéticos

Rastreio genético

Riscos vs Benefícios

indivíduo família descendência alternativas resultados esperados

Aconselhamento 

genético não dirigido

Atitude professional que pretende dar 

informação objectiva  e não impôr decisões 

ou conjuntos de valores

Doença genética na família

História familiar de cancro em 
idade precoce

Escolhas reprodutivas

Diagnóstico pré-natal

Alterações do estilo de vida

Decisões quanto ao futuro



Grandes Baterias de Genes

Doenças

Mendelianas

Cancro

Familiar
SNPs

Rápidos

Fáceis

Acessíveis

Validação 

duvidosa

Quem certifica e valida os 

métodos dos laboratorios 

de testes genéticos online?

Interpretação 

difícil

ÅTestes de polimorfismos com 

significado clínico  desconhecido 

ÅMutações de baixa penetrância

Falta de 

garantias de 

confidencialidade

Ausência de 

consentimento informado

5.4 - VENDA DE TESTES GENÉTICOS AO 
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5.5 - TESTES GENÉTICOS PRÓS E CONTRA

Prós

Possibilidade  de intervir na 
história natural da doença

Permitir decisões informadas 

(Reprodutivas)

Evita ansiedade pela incerteza 
pelo futuro

Contra

FP e FN

Falta de tratamento actual 
para muitas doenças

Teste + : risco de depressão, 
ansiedade e sofrimento 

psicológico e social  

Teste - : alívio vs sentimentos 
ŘŜ ŎǳƭǇŀ όǎǳǊǾƛǾƻǊΩǎ Ǝǳƛƭǘύ

Aumenta o risco de 
discriminação estigmatização



5.6 -TESTES GENÉTICOS E A FAMÍLIA

ÅInformação genética

ïIndividual

ïColectivo

ïFamiliar: semelhantes genomas na mesma família

transmissão hereditária

Médicos: obrigação da revelação da informação 
genética aos familiares em risco?



Sigilo médico/Confidencialidade

άh ǉǳŜΣ ƴƻ ŜȄŜǊŎƝŎƛƻ ƻǳ ŦƻǊŀ Řƻ ŜȄŜǊŎƝŎƛƻ Ŝ ƴƻ 
comércio da vida, eu vir ou ouvir, que não seja 
ƴŜŎŜǎǎłǊƛƻ ǊŜǾŜƭŀǊΣ ŎƻƴǎŜǊǾŀǊŜƛ ŎƻƳƻ ǎŜƎǊŜŘƻΦέ

in Juramento de Hipócrates
Exemplo: 
Å1995 - Carcinoma medularfamiliar da tiróide

5.6 -TESTES GENÉTICOS E A FAMÍLIA



Condutas possíveis por parte do médico

Confidencialidade absoluta

ωMédico pode informar o doente das implicações em familiares de risco
1

Confidencialidade não é absoluta (sem obrigação legal)

ωNão existe autorização do doente para revelação 

ωElevada probabilidade de prejuízo caso informação  não revelada

ωRevelação de informação estritamente necessária para tratamento e/ou diagnóstico

2
Comissão para 

o Estudo de 
Probl. Éticos 
em Medicina

Aviso prévio do doente das circunstâncias de revelação(protocolo)

ωAntes do teste genético: avisar o doente sobre quais as circunstâncias que resultam 
na revelação da informação genética a outros familiares

ωIndependente das intenções do indivíduo

3
Macklinet al.

Dever de revelação da informação  genética

ωConsiderada obrigação ética de revelar e não simplesmente permissivo

ωDar acesso a toda a família porque a informação genética é da família

4
Parker et al:

5.6 -TESTES GENÉTICOS E A FAMÍLIA


