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wMelhorar o
diagndstico de
doencas

wDetectar
predisposicao para
doencas

wFarmacegenémica

wTlerapia genética

N

CIENCIAS FORENSE

wldentificar
suspeitos

wldentificar
desconhecidos

wPaternidade

ANTROPOLOGIA

wEstudar evolucéo
wMigracoes

BIOPROCESSAMENTO

wANnimais mais
EHREES

wBiopesticidas
wColheitas mais
resistentes
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2- INFQRMAQAOIGENEEICACA 8
QUESTOESETITASS

A privacidade e confidencialidade : quais os limites?

As seguradoras e o empregador tém direito a conhecer esta
informacéo?

No entanto € sera que a privacidade abrange o circulo da familia?
O sigilo meédico : pode ser quebrado?

No entanto, sera uma atitude responsavel permanecer na
Ignorancia?

Comercializacdo de testes genéticos : beneficios versus maleficios
Qual a utilidade dos testes genéticos?
A quem pertence o DNA? Deve ser autorizado o0 patenteamento?




3- PORQUE EENBOESSARMABEGSIACACRO?

Impedir

Impedir a quebra da acesso aos
confidencialidade e aos dados

privacidade pela familia
Reducao du

preco dos testes

| di genéticos
mpedir incentivo

T B~ F X , .
aiscriminacao econdémico para a
Nno emprego discriminacao

Impedir
discriminacéao
com oS
seguros

legislacao

€ dai a importancia de reforcar o cumprimento da legislagédo de forma a proteger
TODOS CONTRA A DISCRIMNACAO




5 -TESTESGENETICOSS - INTRODUGADD

A Exame directo ao DNA
A Testes bioquimicos para produtos dos genes
A Exame microscépico de cromossomas

A Rastreio de portadores

A Teste pré-sintomatico (Huntigton )

A Teste de predisposicdo (cancro)

A Diagnostico pré -natall

A Rastreio neonatal

A Diagnostico pré -implantatorio

A Confirmar diagndstico de doentes sintomaticos
A Ciéncias forenses

A Doente

A Familia

A Seguradoras
A Empregadores
A Tribunais

A Adopcéo




5.1 -TESTESGEBNETICOSS - CONCEINASS

( ( )
APercentagem de pessoas que tém  |ADo{ ADiz respeito a expresséio clinica \
a mutacao e que desenvolvem a da doenca e a sua variabilidade
doenca ACe
ADe
Penetrancia gen{ Expressividade
terapeutica especitica R c
. . \ )
Identificam mutacOes que causam Identificam mutacdes que
doenca aumentam risco de desenvolver

~ . determinada doenca
Mutacdes com elevada penetrancia

) TESTE NAO E DIAGNOSTICO
TESTE E DIAGNOSTICO

Teste de preditivos Teste de predisposicao

-

APessoa que tem um gene que pode causar doenca, contudo
nao tem a doenca, por apenas ter um alelo mutado (doencas
recessivas)

Portador




5.2-TESTIESGENETICOSS - EXENMPROSS

Fenilcetonuria
(progressive mental
retardation due to missing

Doenca de Gaucher

Drepanocitose (SS; blood
(enlarged liver and spleen,

Def. Alfa-1-antitripsina
cell disorder; chronic pain

(AAT; emphysema and liver

disease)

Talassemias (THAL;
anemias - reduced red
blood cell levels)

Galactosemia (metabolic
disorder affects ability to
metabolize galactose)

Doenca de Alzheimer's

enzyme; correctable by
diet)

Sindrome de Marfan
(connective tissue disorder;
tissues of ligaments, blood
vessel walls, cartilage, heart
valves and other structures

abnormally weak)

Hemofilia A e B (HEMA
and HEMB; bleeding
disorders)

Esclerose Lateral
Amiotrofica progressive
motor function loss leading
to paralysis and death)

and infections)

Fibrose Quistica disease
of lung and pancreas
resulting in thick mucous
accumulations and chronic
infections)

Hemocromatose
Hereditaria (excess iron
storage disorder)

Cancro hereditario nédo
poliposo (CA; early-onset
tumors of colon and
sometimes other organs)

bone degeneration)

Distrofia muscular de
Duchenne severe to mild
muscle wasting,
deterioration, weakness)

Doenca de Huntington's
(usually midlife onset;
progressive, lethal,
degenerative neurological
disease)

Cancro hereditario da
mama e ovario (BRCA-4
and 2; early-onset tumd =
breasts and ovaries’ ";\




5.3- TESTESGENETICOSE E
ACONSEIHAMENTOGENERCOCO

Explicar Testes geneticos I
possiveis

implica¢oes dos —>{ Rastreio genético |
resultados

I Riscos vs Beneficios I

individuo

descendéncia

alternativas I resultados esperados

Aconselhamento —>

genético ndo dirigido

Doenca genética na familia Escolhas reprodutivas

Diagndstico pre-natal

Historia familiar de cancro ermnr Alteracdes do estilo de vida
idade precoce Decisbes quanto ao futuro

Atitude professional que pretende dar
informacao objectiva e ndo impor decisdes
ou conjuntos de valores g




VANTAGENS

541 - VENDADETESTES € ENETCOSONOAO
PUBLIC®D

I Grandes Baterias de Genes I

Cancro
Familiar

Doencas
Mendelianas

_ —Valida 0 Quem certifica e valida os
I Rapidos I duvi dogsa mmmm) | métodos dos laboratorios
de testes genéticos online?

Facei : -
I acels I Interpretacéo ,&I’ es.t(.es de pqllmorflsmos com
I Acessiveis I dificil =) S|gn|f|c§do cllnlcq desconhAeu.do
L Mutacdes de baixa penetran.g\l;_

DESVANTAGENS
A

Falta de Auséncia de 2
garantias de - '
consentiment@ini

confidencialidade




5.5- TESTESGENETICOS PROSE EANTIRARA

Pros

Possibilidade de intervir na FP e EN
histéria natural da doenca

Permitir decisées informadas | Falta de tratamento actual
para muitas doencas

(Reprodutivas)

Testet : risco de depressao,
[ A — ansiedade e sofrimento
psicologico e social

b=

Evita ansiedade pela incertez
pelo futuro

\ J | Teste-: alivio vs sentimentos
RS Odzf LJ




5.6-TESTESGENETICOSE B EAMIMALIA

A Informac&o genética
T Individual
I Colectivo

i Familiar: semelhantes genomas na mesma familie
transmissao hereditaria




5.6-TESTESGENETICOSE B EAMIMALIA

Sigilo médico/Confidencialidade

Gh 1jdzST y2 SESNODNOA?2
co[nércjo da vida, eu vir ou ouvir, que nao sej
VSOSaat NA2 NBJISE | NE

PN TG
g ';'— P

iIn Juramento de Hipdcrates

Exemplo:
A 1995- Carcinomanedularfamiliar datiréide %




5.6 -TESTES GENETICOS E A FAMILIA
Condutas possiveis por parte do médico

2

Comissao para

o Estudo de
Probl Eticos

em Medicina

3

Macklinet al.

Confidencialidade:absoluta

wMédico pode informar o doente das implicacdes em familiares de risco

Confidencialidadenae élabsoluta{sem obrigagagaegal)

wNao existe autorizacdo do doente para revelacéo
wElevada probabilidade de prejuizo caso informacéo nao revelada
wRevelacao de informacao estritamente necessaria para tratamento e/ou diagnég

Aviso préviodiojdeenteldasicircunstancias de revelagdimtocolo)

wAntes do teste genético: avisar o doente sobre quais as circunstancias que res
na revelacdo da informacéo genética a outros familiares

windependente das intencdes do individuo

Dever dlereevélataod danibfoimagige genetica

wConsiderada obrigacéo ética de revelar e ndo simplesmente permissivo
wDar acesso a toda a familia porque a informacéo genética é da familia

—




