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Nota introdutéria: o parecer sobre a venda directa de testes genéticos ao publico é
acompanhado de um relatorio, que reflecte o trabalho dos seus relatores. Este relatorio, assim
como outras fontes de informacdo (audicBes, debates) serviram de base de discussdo para a
elaboracdo do parecer e é da responsabilidade exclusiva dos relatores que o subscrevem.
Consequentemente o relatério ndo equivale a qualquer deliberacdo do Conselho, nem foi pelo

mesmo sujeito a votacao.
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1. Definicdo do problema

Apesar de algumas timidas tentativas ocorridas ja nos anos 90, e de diversas outras feitas
desde entdo, a oferta e venda de testes genéticos directamente ao publico adquiriu maior
notoriedade sobretudo nos ultimos anos, com a explosdo de novos testes, novas metodo-
logias e sofisticados equipamentos.

Uma forma de venda directa de testes seriam as analises vendidas em Kit para serem reali-
zadas em casa. E o caso, hd muito utilizado, dos testes de gravidez. Alguns fazem, por is-
so, uma distingdo entre duas formas de venda directa de testes: a venda directa ao publi-
co, sempre que existe um intermedidrio (por exemplo farmacias, drogarias ou supermer-
cados), e a venda directa aos consumidores, quando nao existe qualquer intermediario
entre o proprio e a empresa fornecedora dos testes (ALRC e AHEC, 2003; HGC, 2007).

Na segunda forma, tipicamente as empresas anunciam os seus testes na imprensa, televi-
sao ou Internet. Os consumidores encomendam e pagam directamente os testes que pre-
tendem, recebem um Kit de colheita e enviam pelo correio a sua amostra bioldgica (gota
de sangue em papel, raspado bucal com cotonete, ou saliva em Kit apropriado). Mais
tarde, recebem os resultados directamente da companhia, via Internet (com um codigo ou
palavra-chave para consulta) ou pelo correio.

No entanto, os dois termos sdo frequentemente usados como sindénimos. Por essa razdo, e
para maior simplicidade, adoptaremos aqui sempre o primeiro termo. De um modo ou ou-
tro, os médicos e outros profissionais de saude sdo ultrapassados neste procedimento,
mesmo no caso de testes relacionados com doengas genéticas ou com a saude em geral.

Este contexto leva a que os consumidores directos de testes genéticos nao recebam o
aconselhamento adequado antes do teste, nomeadamente para conhecer se existe ou ndo
indicacdo médica, nem o apoio necessario depois do teste para interpretagao dos resulta-
dos (muitas vezes muito complexos), assim como para a tomada de decisdes; estas podem
ser simples mudancgas de estilo de vida (dieta, exercicio fisico) ou tratamentos mais ou
menos radicais (mastectomia profilatica, colectomia). Do mesmo modo, ndo sdo previstas
nem tomadas precaugdes sobre as consequéncias que o resultado genético pode ter para
outros membros da familia.

Os defensores da venda de testes genéticos directamente ao publico sdo essencialmente as
proprias empresas que os comercializam. Os beneficios que alegam sdo a maior facilida-
de de acesso dos consumidores aos testes genéticos (considerados uma mercadoria), a sua
maior autonomia e poder, e a privacidade aumentada que este tipo de procedimento pode
possibilitar.

Os principais criticos desta pratica sdo sobretudo os médicos geneticistas e as organiza-
¢oOes profissionais e éticas, mas também muitos outros que apontam a necessidade de se
demonstrar os beneficios do teste, a falta de regras e critérios, a pressdo publicitaria e a
adesao induzida, os riscos de prejudicar os consumidores por se realizarem os testes fora
do contexto adequado, sem informacao ou aconselhamento, a falta de garantia de um pro-
cesso de tomada de decisdo consentanea, a falta de preparagdo prévia para os resultados
possiveis, as dificuldades de interpretacao dos resultados, a falta de seguimento e apoio, a
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realizag¢do de testes com qualidade laboratorial desconhecida, e o antincio de beneficios
ndo comprovados ou mesmo a publicidade enganosa.

2. Testes genéticos, 0 que sao

O que é um teste genético?

Uma mesma andlise laboratorial pode ser efectuada numa crianca ou num adulto, mas
também aplicada a um embrido (pré-implanta¢do) ou feto durante uma gravidez (pré-
natal). Pode ser usada em pessoas, familias ou no rastreio de toda uma populagdo (como o
rastreio neonatal, vulgo “teste do pezinho”). Pode ser feita em contexto de investigagao
ou em actividade clinica, e o seu proposito pode ser uma aplicacdo médica (diagndstico,
farmacogenética) ou ndo-médica (identificag@o criminal, teste de paternidade, ancestrali-
dade, conhecimento epidemioldgico, decisdo nutricional, escolha de cosmético). Pode ser
feita numa pessoa ja doente (para diagndstico ou prognostico), num familiar em risco pa-
ra uma doenca dominante mas ainda saudavel (pré-sintomatico), numa pessoa que pode
permanecer sempre saudavel mesmo que tenha herdado a predisposi¢do familiar para
uma doenga comum (teste de susceptibilidade), ou no familiar de numa pessoa que tem
uma doenga recessiva ou ligada ao sexo na familia e que nunca vai ter a doenga mas a po-
de transmitir (teste de portador).

Um estudo molecular pode ser efectuado por um dos diversos métodos de analise directa
de mutagdes, sequenciagdo de ADN ou por andlise de ligagdo genética na familia. O alvo
de uma analise genética pode ser uma mutacao patogénica (responsavel por uma doenga
mais ou menos grave), um polimorfismo neutro (responsavel por um grupo sanguineo) ou
outras variacdes no ADN (como nas aplica¢des forenses). A mutagdo ou variante pode
existir apenas na linha somatica (como por vezes num cancro) ou incluir toda a linha
germinativa (doenca hereditaria). O objecto de uma analise genética podem ser os cro-
mossomas, 0 ADN (nuclear ou mitocondrial), o ARN, as proteinas ou seus metabolitos,
ou um fenotipo bioquimico (hiperglicemia), hematoldgico (células falciformes), fisiolo-
gico (ECG com intervalo QT longo), imagiolégico (rim poliquistico numa ecografia) ou
clinico (diagnostico de neurofibromatose por simples exame fisico), a informagao fami-
liar colhida (doenga de Huntington) ou ainda a origem geografica (paramiloidose) ou
étnica da pessoa, familia ou populagdo (talassemia). Tudo isto sdo, ou podem ser
(consoante a defini¢do utilizada), testes genéticos. No entanto, as suas implicagdes podem
ser muito diferentes consoante o contexto em que sao utilizados.

A metodologia empregue para um teste genético ndo ¢ o mais importante. Em questio
parece estar principalmente a diferenca entre a definicdo de analise ao material genético
(ADN e seus derivados) e a da informagdo genética que qualquer tipo de teste ou exame
pode derivar (Sequeiros, 2007).

A definicdo do que € um teste genético pode pois ser um grande desafio, pois ndo existe
qualquer definicdo consensual e as definicdes usadas variam muito consoante a finalida-
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de, o contexto, e as institui¢des e organizagdes que as fazem, como mostrou a analise de
153 documentos provenientes de 78 organizacgdes internacionais (Sequeiros & Guima-
raes, 2007).

Entre 126 profissionais diversos, participantes da rede EuroGentest ou utilizadores regis-
tados do seu sitio web, a maioria mostrou-se pessimista quanto a possibilidade de se en-
contrar uma defini¢do consensual. Enquanto se retne algum consenso em torno das apli-
cagdes médicas de um teste (e para alguns também na investigacdo médica), dos testes
para doencas monogénicas e para susceptibilidades genéticas, e das andlises em DNA,
cromossomas ou produtos génicos (RNA, proteinas, metabolitos), as outras aplicagdes
(testes de paternidade, identificacdo criminal) e outros tipos de exames que podem dar
informacdes sobre o gendtipo (alguns testes de patologia clinica, exames fisiologicos e
imagiologicos, exame fisico, historia familiar) ndo s@o consensualmente identificados
como “testes” genéticos (Pinto-Basto et al., 2008).

Também uma pesquisa na legislacdo europeia e de outros paises (Bélgica, Hungria,
Portugal, Australia, EUA, Canada e Japao) permitiu encontrar 16 documentos regulato-
rios (6 leis e 10 soft laws) contendo diferentes defini¢des de teste genético. Estas variam
significativamente em tamanho e abrangéncia, dependendo do seu proposito geral e ob-
jectivos. O ambito a que se aplicam ¢ também muito varidvel: anti-discriminagdo em ge-
ral (Bélgica e Canadd), informacdo genética e discriminagdo no emprego (EUA), cuida-
dos de saude (Hungria), privacidade e confidencialidade em geral (Australia), e informa-
cao genética e saude (Portugal) (Varga & Sequeiros, 2008).

Controle de qualidade laboratorial em testes de genética molecular

Num estudo da OCDE sobre garantia de qualidade em testes de genética molecular, a
comparacao de um “indice de qualidade” mostrou uma associacdo significativa com os
factos de o director do laboratorio ter treino formal em genética, o laboratorio estar afilia-
do com uma unidade de genética, estar acreditado e participar em esquemas de controle
de qualidade externa. Por outro lado, os laboratorios de investigacao e os laboratorios que
recebem menos de 150 amostras por ano mostravam os indices mais baixos (McGovern
etal., 2007).

O estudo documentou e quantificou, pela primeira vez, a circulacdo transfronteiri¢a de
amostras. Em todos os paises, e num total de 529 (64%) dos laboratdrios inquiridos, sdo
recebidas amostras para analise vindas de outros paises (McGovern et al., 2007).
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3. Avaliacao dos testes genéticos

Validade analitica de um teste genetico

A validade analitica foca-se na componente laboratorial do teste genético e define a sua
capacidade de determinar o genétipo de interesse de modo correcto e seguro (CDC,
2007). Os seus quatro elementos especificos sdo a sensibilidade analitica (ou taxa de de-
teccdo analitica), a especificidade analitica, o controle de qualidade laboratorial e a robus-
tez do ensaio. A sensibilidade analitica define a capacidade de identificagdo do teste de
mutagdes especificas que se sabe estarem presentes numa amostra. A especificidade
analitica define a eficacia do teste em classificar correctamente as amostras que ndo tém
mutagdes especificas. O controle de qualidade avalia os procedimentos que asseguram
que os resultados caem dentro de limites especificados A robustez do ensaio mede a sua
resisténcia a alteragdes nas variaveis pré-analitica e analitica.

Validade clinica de um teste genético

A validade clinica, no caso de um teste genético, define a sua capacidade de detectar ou
de predizer uma doenca associada ao genotipo determinado (CDC, 2007). Os quatro ele-
mentos da validade analitica continuam a ser relevantes aqui, juntamente com seis outros:
sensibilidade clinica (ou taxa de deteccdo clinica), especificidade clinica, prevaléncia da
doenga, valores preditivos positivo e negativo, penetrancia e modificadores (genes ou am-
bientes). A penetrancia define a relagdo entre o gendtipo e o fenotipo e permite determi-
nar a frequéncia de expressdo clinica de um gendtipo (expressividade). A sensibilidade
clinica mede a proporgao de pessoas que tém uma doencga bem definida (ou que a virdo a
ter no futuro) e cujos valores do teste sdo positivos. A especificidade clinica mede a pro-
por¢do de pessoas que ndo tém a doenca e cujos resultados sdo negativos. A prevaléncia
¢ a proporcao de pessoas, num determinado periodo de tempo, que tém (ou virdo a desen-
volver) o fendtipo. Os valores preditivos positivo e negativo - que nos ddo a probabilida-
de de uma pessoa ter (ou ndo ter) a doenca quando o teste ¢ (ou nao €) positivo - definem
de modo mais significativo a prestacao do teste genético, ao levarem em conta a sensibili-
dade clinica, a especificidade clinica e a prevaléncia.

Utilidade clinica de um teste genético

A utilidade clinica de um teste genético define os elementos que precisam de ser conside-
rados quando se avaliam os riscos e os beneficios da sua introducdo na pratica de rotina
(CDC, 2007). A historia natural da doenca devera ser conhecida, para se poder conside-
rar, por exemplo, a idade Optima para se fazer o teste. Outro factor importante a ter em
conta ¢ a disponibilidade e eficacia de tratamento ou outras intervengdes que evitem as
consequéncias adversas da doenca (no caso de ndo existir ainda qualquer intervenc¢ao, por
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exemplo, pode nao se justificar fazer o teste). A garantia de qualidade avalia os procedi-
mentos existentes para controlar as componentes pré-analitica, analitica e pos-analitica
que podem influenciar os riscos e beneficios de um teste. Os ensaios piloto permitem
avaliar o comportamento do teste em condi¢des reais. Os riscos para a saude tém a ver
com as consequéncias adversas do teste ou das intervencdes que se lhe seguem nas pes-
soas com resultados positivos ou negativos. A avaliacdo econdémica ajuda a definir os
custos e os beneficios financeiros de se fazer o teste. As condi¢Oes referem-se aos recur-
sos existentes e a sua capacidade de gerir todos os aspectos da prestagdo do servigo. O
factor educacgéo pretende avaliar a qualidade e disponibilidade de materiais informativos
e a existéncia dos conhecimentos e experiéncia necessarios a todos os aspectos do servi-
co. Finalmente, a monitorizagdo e avaliagdo continua testam a capacidade do programa
de manter a vigilancia sobre as suas actividades e de ir fazendo os ajustes necessarios.

Os doentes com resultados verdadeiro-positivos e possuindo doenca clinicamente signifi-
cativa tém potenciais beneficios da interven¢do (de acordo com a eficécia da terapéutica
ou a gravidade da doenca). Pelo contrario, doentes com resultados verdadeiro-positivos e
possuindo doencga inconsequente (isto €, que nunca vira a afecta-los clinicamente) sofrem
os efeitos da estigmatizagdo, dos processos diagnosticos utilizados e das terapéuticas
instituidas (por engano). As pessoas com resultados falso-positivos podem ser afectadas
negativamente pelos riscos associados a investigacao diagnodstica do teste. Quanto as pes-
soas com resultados falso-negativos, as consequéncias dependem de elas possuirem doen-
ca importante (caso em que serdo prejudicadas pelo atraso de detec¢do da patologia em
causa), ou doenca inconsequente (caso em que nao havera qualquer problema). Finalmen-
te, os doentes com resultados verdadeiro-negativos poderao ficar descansados pelas noti-
cias sobre a auséncia de doenca, ainda que possam exibir ansiedade e despesas com os
testes (Soares & Carneiro, 2002).

Aspectos éticos, legais e sociais de um teste genético

As implicagdes éticas, legais e sociais dos testes genéticos sao bem conhecidas e t€ém sido
tratadas extensamente, quer na literatura especializada, quer no contexto de outros temas
mais latos, como a medicalizacdo ou a influéncia do consumismo.

Os estudos sobre o aconselhamento genético podem evidenciar de uma forma marcante
os perigos e as implicagdes sociais e éticas transportadas pela venda directa de testes ge-
néticos, uma vez que tal venda, por ser directa, se realizara, por defini¢do, fora de qual-
quer aconselhamento apropriado.

Assim, Elina Rantanen et al. (2008a) mostram como as recomendagdes internacionais
convergem em algumas exigéncias em relagdo ao aconselhamento genético, pondo em
evidéncia a especificidade dos desafios éticos inerentes aos testes genéticos que, pelo tipo
de possiveis consequéncias que arrastam, instauram uma mudanga qualitativa em relacao
as questdes éticas tradicionais. A base desta mudanca qualitativa radica em trés factores
essenciais ligados a natureza da informacgao genética: (1) ter implicagdes para outros ele-
mentos da familia; (2) poder implicar decisdes fulcrais em termos de organizagdo da vida
futura; e (3) conter um potencial eugénico latente.
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Os estudos referidos apontam, em primeiro lugar, para o caracter melindroso do manu-
seamento da informacao genética, a dois niveis: por um lado, evidenciam a necessidade
de formagao especifica para a poder interpretar; por outro, realgam a necessidade de pon-
deragdo para a quantidade/qualidade da informagdo que deve ser divulgada. Deve haver
uma informagao total e objectiva ou, pelo contrario, ela deve ser adaptada a gravidade da
situacdo e as caracteristicas especificas do seu destinatario? Em segundo lugar, esses es-
tudos pdem de manifesto as questdes particulares que emergem, do ponto de vista da to-
mada de decisdo e do possivel tratamento, relevando que, nos casos em que os testes
genéticos poderiam ter relevancia, as decisdes a tomar podem necessitar de um apoio psi-
cologico e técnico especializado.

A este nivel, cabe perguntar: quem faz a gestdo destes problemas, no caso da venda direc-
ta dos testes genéticos?

A resposta a esta pergunta manifesta a incoeréncia existente na ideia de venda directa de
testes genéticos, desocultando o seu fundamento meramente econdémico: primeiro, esses
testes sdo feitos sem qualquer prescri¢ao profissional; segundo, quem os compra nao tem
habitualmente possibilidade de se posicionar autonomamente perante os seus resultados,
necessitando de uma mediagao profissional, ndo apenas para a sua interpretacdo, como
fundamentalmente para poder integrar os resultados obtidos na sua vida. Assim sendo,
parece ficar claro que a venda directa de testes genéticos ¢, tomada em si mesma, inttil e,
enquadrada nas problematicas que levanta, prejudicial tanto do ponto de vista individual
— ao deixar as pessoas com uma informacao que, sem outra mediacdo, podera ter efeitos
nefastos — como social — por obrigar os servigos de saude a enfrentarem um problema
que, na grande maioria dos casos, nao teria ocorrido.

Por todas estas razdes, devem ser considerados para cada um dos aspectos acima discuti-
dos relativos a avaliagdo de novos testes genéticos, quer salvaguardas, quer impedimen-
tos, nomeadamente no que respeita a possibilidade de estigmatizacao e discriminagdo; a
protec¢ao de privacidade e confidencialidade; a implicagdes psicologicas, familiares e so-
ciais da realizagdo de testes genéticos e seus resultados; a implicagdes legais do consenti-
mento informado e propriedade dos dados e material bioldgico, da propriedade intelec-
tual, patentes e licengas; a direitos a saber e a ndo saber; e reportar resultados (CDC,
2007).

O modelo ACCE para avaliagdo de testes genéticos

A sigla ACCE deriva dos diversos componentes da avaliagdo que este modelo permite fa-
zer: validade analitica, validade Clinica, utilidade Clinica ¢ implicagdes éticas, legais e so-
ciais que se lhe associam. O modelo foi desenvolvido nos EUA, pela Foundation for
Blood Research, com o apoio dos Centers for Disease Control (CDC), especificamente
para processar a avaliagdo de novos testes genéticos (CDC, 2007). O processo consiste
em coligir, avaliar, interpretar e reportar dados sobre testes de ADN (e outros relaciona-
dos) para doengcas com componente genética, num formato tal que permita a politicos e
reguladores terem acesso a informacdo actualizada e de confianga para as suas tomadas
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de decisdo. Este tipo de abordagem foi elaborado a partir de metodologia descrita por
Wald and Cuckle (1989) e terminologia introduzida pelo Secretary's Advisory Committee
on Genetic Testing (SACGT, 2000).

A roda ACCE mostra a relacdo que existe entre as quatro componentes da avaliagdo. An-
corado no centro esta a doenga a ser avaliada (por exemplo, fibrose cistica ou cancro da
mama) € o contexto sob o qual se pretende efectuar o teste (teste diagnostico, teste de
portador, rastreio populacional, etc.); a avaliagdo so se inicia depois de a doenga a testar e
o contexto do teste estarem bem estabelecidos.

Cada contexto diferente, ainda que para o mesmo teste e doenga, obriga a nova avaliagao.
Para isso, ha que responder cabalmente a sete questdes (1-7) previamente estabelecidas.
As questoes 8 a 17 ajudam a organizar a informagao disponivel para documentar a valida-
de analitica, enquanto as questdes 18 a 25 lidam com a evidéncia existente para documen-
tar a validade clinica. As perguntas 26 a 41 destinam-se a tentar estabelecer a utilidade
clinica, de bem mais dificil documentacdo que os parametros anteriores. Finalmente, as
questdes 42 a 44 procuram lidar com as questdes éticas, legais e sociais. De notar que, en-
quanto a validade analitica, a validade e a utilidade clinicas sd3o mostradas como camadas
concéntricas da roda ACCE, as questdes éticas, legais e sociais se representam como uma
fatia do circulo, para indicar claramente que ndo constituem uma camada separada das
outras, mas as atravessam a todas.

4. Testes geneticos e sociedade

Testes genéticos e mercado

Durante muitas décadas, o diagnostico genético esteve praticamente confinado a alguns
laboratorios publicos, hospitalares ou de investigagdao. O diagnostico genético ndo era
atractivo do ponto de vista economico, quer pelos seus custos e dificuldades, quer pela ra-
ridade de cada doenca hereditaria (monogénica) que se podia diagnosticar.

No ultimos anos, porém, assistimos a uma mudanga deste cenario, essencialmente por
duas razdes. Primeiro, os avancos técnicos permitiram metodologias mais rapidas e mais
baratas, mas que implicam o recurso a novos equipamentos de grande capacidade e muito
dispendiosos, que importa rentabilizar. Em segundo lugar, foi aumentando o conhecimen-
to cientifico de um niimero sempre crescente de genes de susceptibilidade para doencas
(ja ndo raras, mas comuns), que vieram despertar o entusiasmo (precoce € excessivo) de
alguns cientistas, o deslumbramento de sectores menos informados da sociedade e dos
media, e o interesse econdmico de laboratérios e empresas privadas, com o surgimento de
numerosas companhias de diagnostico genético.

Os laboratorios clinicos oferecem hoje mais de mil e duzentos testes genéticos, enquanto
varias centenas de outros estdo ja disponiveis em investigacao (GeneTests, 2008; Orpha-
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net, 2008; EuroGentest, 2008a). E neste contexto de maiores facilidades laboratoriais e de
expansao do numero de genes conhecidos que emerge a venda directa de testes genéticos,
sem a intervengdo de médicos ou outros profissionais de saude, sem aconselhamento ge-
nético ou apoio na interpretacao dos resultados e nas suas consequéncias potenciais.

Hoje, o cenario ¢ j& o de multiplas companhias que vendem directamente testes genéticos,
quer para doencas monogénicas de penetrancia elevada (tradicionalmente o campo da ge-
nética médica e onde o aconselhamento genético ¢ sempre indispensavel), até testes de
predisposi¢ao para doengas cardiovasculares, doengas psiquiatricas comuns ou simples
comportamentos. Algumas empresas oferecem ainda aconselhamento sobre estilos de vi-
da e dieta e a venda de suplementos nutricionais ou produtos dietéticos, em conjunto com
testes de nutrigendomica. Outras areas sensiveis onde a venda directa ao publico de testes
genéticos se tem expandido sdo, por exemplo, os testes de paternidade, testes de ancestra-
lidade ou etnia e a determinagdo precoce do sexo fetal (por volta das 8 semanas) por ana-
lise do sangue materno.

Saude, doenca e mitos: a ideologia da medicalizagdo

A ligagdo compreensiva dos testes genéticos com a dindmica da sociedade enquadra-se
numa perspectiva cultural e axioldgica muito geral, de que vale a pena destacar a medica-
lizagdo da vida privada e da vida social, a ideologia da perfeicao e da imortalidade e a di-
mensao hiperconsumista da vida colectiva.

A questao da medicalizagdo como fendomeno social, configurada pela extensao do domi-
nio médico na vida colectiva do mundo ocidental, ocupa muitos dos debates da sociologia
e da filosofia da cultura na contemporaneidade, quer prosseguindo os caminhos abertos
por Michel Foucault, no ambito das temdticas da biopolitica e do biopoder, quer simples-
mente analisando as determinacdes socioldgicas e politicas do referido fendémeno, bem
como as suas implicacdes éticas.

Pierre Aiach (1998) chama a ateng¢do para o grande incremento do fendmeno da medicali-
zagdo a partir dos anos 60, e para a sua correlagdo estrutural com as inovagdes cientificas
e tecnologicas. Foi o horizonte desta articulacdo com as inovagdes cientificas e tecnologi-
cas que levou Abby Lippman a cunhar o termo de geneticizacao para caracterizar a nuan-
ce determinista que comeca a atravessar a ideia de medicalizagdo (Elina Rantanen et al.,
2008).

Embora nesta, como noutras hermenéuticas culturais, haja controvérsia, a verdade € que o
peso da literatura vai no sentido de evidenciar a dominancia da medicalizacao/geneticiza-
¢ao nas mundividéncias contemporaneas, ainda que a avaliagdo feita sobre essa situagdo
de facto seja divergente. Segundo umas interpretagdes, ha que denunciar as dimensdes de
controlo e sugestao sobre as pessoas, individual e colectivamente consideradas. Segundo
outras, importa igualmente relevar que existe um real empowerment das populagdes que
tém a sua disposi¢do meios para melhor vir a controlar as suas vidas. Em qualquer caso,
parece reconhecer-se que a medicalizagdo da vida reacende um velho problema, em que
se confrontam, de um lado, o saber cientifico e a profissionalizag¢ao e, do outro, o contro-
lo social (Cohen, 2001).
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Pierre Aiach (1998) parece inclinar-se mais para o primeiro grupo, ao denunciar o mito
da sociedade saudavel. Este autor identifica quatro vertentes da medicalizacdo: a perspec-
tiva da historiografia, a extensdao do dominio médico em termos demograficos, o alarga-
mento das competéncias da medicina e a propria medicalizagdo da vida. Embora todas
estas vertentes estejam interligadas, para o que aqui nos ocupa parece ser importante su-
blinhar os dois Ultimos parametros da medicalizacdo referidos, dentro dos quais se chama
a atencdo para fendmenos como a medicalizagdo do insucesso escolar e da vida familiar,
salientando-se como facto curioso a presenca incontornavel de representantes da medici-
na em emissdes de radio ou televisdo, para as caucionar cientificamente.

Sobre este tema, diz Pierre Aiach (2004) numa conferéncia do final dos anos 90 do século
XX: “Isto compreende-se facilmente na medida em que cada vez mais territorios do
campo social adquirem uma conotagdo sanitaria, isto €, sdo invadidos pela ideologia da
saude.”

E por esta via da ideologia da saude que Pierre Aiach conduz & medicalizagio da vida,
onde faz apelo a publicagdes dos anos 80 e 90, nomeadamente, o livro de Petr Skrabanek,
(1995), o de Norbert Bensaid (1981) e o artigo de Robert Crawford (1980). Destas e de
outras obras, bem como da sua experiéncia de investigagdo, o autor vai salientar a infil-
tragdo na vida das sociedades da obsessdo pela saude, com a correspondente corrida a
prevencdo, nomeadamente, no que diz respeito as mudangas de comportamento que vao
sendo alargadas cada vez a mais zonas da vida individual e colectiva, chamando, igual-
mente, a atengdo para o alargamento da etiqueta de doenca que ¢ colada a um nimero
sempre maior de situagcdes comportamentais, desde a obesidade, a violéncia ou a sexuali-
dade. Nessa medida, diz o autor: “O valor da saude, colocado sempre a cabeca das sonda-
gens, expande-se pelo corpo social, [...] cobrindo espagos onde dominavam outros valo-
res (ou misturando-se com eles).”

Para sublinhar esta ideia, Pierre Aiach faz referéncia a trilogia sadde/beleza/juventude e
ao binomio bem-estar/felicidade, salientando ainda que esta medicalizagdo da existéncia
¢ muitas vezes promovida fora do controlo directo da medicina e até contra o ponto de
vista da propria classe médica, estando directamente ligada a outros mecanismos sociais,
nomeadamente a publicidade e os interesses do capital industrial.

Embora o autor ndo o refira assim, parece legitimo afirmar que, no quadro social em que
vivemos, a saide e a medicina assumiram uma dimensdo messianica, impondo-se num
quadro soterioldgico. Nao andamos longe da “Profecia” de Huxley, acreditando que um
qualquer “soma”, ja inventado ou a inventar, nos livrara de toda a doenga e de todo o so-
frimento, conduzindo-nos ao gozo de uma longevidade pensada em termos de eternidade,
porque o que parece estar verdadeiramente em causa € superar esta marca da nossa finitu-
de que a mortalidade representa.

Alguns dos autores acima referidos pdem em relevo, como sinal desta sobrevalorizagdo
da saude constituida em valor supremo, a propria defini¢do de saude da OMS, que, ao
alargar o conceito de satde a ideia de bem-estar fisico, mental e social, contribuiu para a
infundir nos espiritos como o principio motor do agir humano definindo direitos e deve-
res, colectivos e individuais, como quadro de realizagdo dessa finalidade: temos o dever
de organizar a nossa vida para sermos saudaveis e o direito de exigir dos poderes publicos
condigdes para o poder realizar. Talvez ndo seja o “pao e circo” dos Romanos, nem o
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“soma” de O Admiravel Mundo Novo, mas temos de reconhecer que, como 0 telos da vi-
da humana ¢ igualmente alienante e redutor.

E neste quadro que se fala da medicalizagdo do consumo — que pode explicar que no ano
2000 a procura de informagdo médica na Web tivesse sido a primeira actividade dos inter-
nautas americanos (Lipovetski, 2006) — e também se poderia falar da medicalizagdo da
publicidade, quando ela faz apelo a hipotéticos beneficios médicos, quer ao nivel da pre-
vengdo quer do tratamento, para vender iogurtes, leite ou sumos de fruta.

Publicidade e adesdo induzida: medicalizacéo e hiperconsumismo

A publicidade, motivada por outros factores que ndo a evidéncia sobre o valor clinico dos
testes genéticos, manipula os comportamentos dos consumidores, explorando os seus me-
dos e preocupagdes (Gollust et al., 2002) e conduz a uma situacdo de fragilidade das po-
pulagdes que ficam, num certo sentido, a sua mercé. Como advertia Norbert Bensaid
(1981), corremos o risco de reduzir a nada a propria vida, quando queremos suprimir to-
dos os riscos, denunciando fortemente a obsessao do controlo sobre a vida e da compul-
sdo a segurancga, que estdo subjacentes a necessidade de atingir a saude a qualquer preco.

No quadro da sociedade de consumo de massas, fala-se hoje de uma nova faceta, a do
hiperconsumo ou do turboconsumo, que € particularmente importante para o tema em
questdo: trata-se da ideia de “consumo emocional”, como sendo “a forma geral que o
consumo adquire quando o essencial se joga entre si e si mesmo” (Lipovetski, 2006).
Este aspecto releva da profunda transformagao que sofreu a publicidade nas tltimas duas
décadas, em que o que estd em jogo ndo ¢ a qualidade ou as caracteristicas do produto
anunciado, mas a difusdo de valores, de um conceito de vida e de uma visdo do mundo.
Nesse sentido, a publicidade ¢ capaz de usar a ideologia da satde, pondo-a ao servigo dos
seus interesses e, assim, explorar os medos e as inseguranc¢as mais arreigadas na alma hu-
mana, induzir a necessidade de aderir a mecanismos de preven¢do que tendem a cobrir
cada vez mais areas da vida, através da promessa de um mundo seguro e sem riscos.

A ideia de hiperconsumo estd ligada a novas logicas do desenvolvimento do mercado,
caracterizando-se pela desinstitucionalizacdo, pela subjectivacao e pelo apelo a experien-
cialidade. Qualquer destas dimensdes ¢ relevante para o caso da venda directa dos testes
genéticos, na medida em que, proliferando os centros emissores de oferta, por um lado, e
dirigindo-se o seu apelo a cada individuo na intimidade vivencial da sua subjectividade,
por outro, desaparece toda e qualquer possibilidade de controlo sobre os efeitos da publi-
cidade que venha a estar implicada nessa venda.

Neste contexto, torna-se particularmente importante o processo de avaliacdo de testes
genéticos emergentes segundo o modelo ACCE, em virtude de ele considerar que as
questdes €ticas, legais e sociais devem constituir-se como um parametro de analise trans-
versal a todos os outros parametros. Por outro lado, também se configura como um impe-
rativo ético a formacao da opinido publica no ambito da real utilidade dos testes genéticos
no sentido de desfazer os mitos salvivicos, a que o imaginario social ja os guindou. Sem

13



CONSELHO NACIONAL DE ETICA PARA AS CIENCIAS DA VIDA
RELATORIO — VENDA DIRECTA DE TESTES GENETICOS AO PUBLICO

uma eficaz campanha de formacao das populagdes, a sua vulnerabilidade fica potenciada
e a mercé de todo o tipo de exploragdes.

Com a pressdo das companhia que comercializam testes genéticos através da Internet e
publicitam na imprensa diaria, em revistas e jornais gratuitos, com uma imprensa € meios
de comunicagdo sempre deslumbrados com as ultimas descobertas da ciéncia e as mais
recentes inovagdes, com cientistas e investigadores sempre desejosos de aplicarem os
seus novos conhecimentos e descobertas, com uma opinido publica confundida com toda
esta informacao e mal preparada para lidar com ela e saber distinguir o seu valor real, sdo
artificialmente criadas necessidades até ai inexistentes e ¢ induzida a adesdo dos consu-
midores, através da exploracao dos seus medos e preocupagdes com a saude e o seu dese-
jo de poder controlar e evitar a doenga.

Neste contexto, mesmo sem se aderir na totalidade a perspectiva de Michel Foucault, ndo
parece possivel desprezar a sua teorizagdo sobre o poder, denunciando que ele ¢ mais
uma estratégia e um exercicio do que uma posse ou uma propriedade. O poder ndo ¢ ho-
mogéneo, univoco ou centralizado num tnico ponto. Pelo contrario, ¢ singular, difundin-
do-se pelos diferentes pontos através dos quais passa. Assim, € necessario que ao poder
difundido pelos multiplos centros da publicidade desinstitucionalizada se oponham dife-
rentes outras fontes de poder, da parte das pessoas e das populagdes que ficam vulnera-
veis a sua ac¢do. No quadro da venda directa dos testes genéticos, este empowerment das
pessoas e das populagdes € o imperativo ético por exceléncia, por permitir salvaguardar
alguma autonomia perante os apelos da oferta indiferenciada e, assim, possibilitar um
minimo de lucidez em qualquer tomada de decisao relativamente a esta questao.

LimitacOes e perigos da venda directa dos testes genéticos

Para a grande maioria dos testes que sdo vendidos directamente aos consumidores, estao
ainda por demonstrar a sua validade e utilidade clinicas. Para outros, onde existe ja algu-
ma evidéncia sobre esses parametros (quase todos para doengas de etiologia monogéni-
ca), os resultados que esses testes podem fornecer apenas terao significado no contexto de
uma avaliagdo médica, sendo pois desajustada e eventualmente até perigosa a sua utiliza-
¢ao fora dele.

Como efeito mais ou menos esperado deste procedimento, os sistemas de saude de alguns
paises apresentam ja hoje uma enorme sobrecarga de pedidos de informacao, interpreta-
¢do e apoio por parte de consumidores que aderiram a venda directa de testes genéticos e
nao sabem agora o que fazer com os seus resultados. Esta ¢ ja uma realidade que esta a
preocupar, pela sua magnitude, os governos de alguns paises mais desenvolvidos.

Segundo Gollust et al. (2002), trés factores principais limitam o valor e adequacdo da pu-
blicidade a testes genéticos directamente aos consumidores: (1) a complexidade da infor-
macao, (2) o contexto social complicado que envolve a genética e (3) a falta de consenso
sobre a utilidade clinica de alguns testes. Além disso, a publicidade tende a exagerar o va-
lor e beneficios dos testes genéticos para a satide dos consumidores, fornece muitas vezes
informacao errada sobre a genética, exagera os riscos genéticos para os consumidores, e
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refor¢ca uma abordagem deterministica entre genes e doenga, assim como a associagao
entre doengas e origem étnica (Gollust et al., 2002).

De momento, a oferta de testes genéticos directamente aos consumidores ¢ inapropriada
dada a sofistica¢do limitada do publico em geral em relacdo a genética, a falta de avalia-
¢do pré-comercializagdo adequada dos testes e a falta de regulamentag¢do do seu conteudo
publicitario (Gollust et al., 2002). Nesse sentido e no quadro da incomensurabilidade en-
tre a complexidade implicada nos testes genéticos e a geral pobreza de recursos por parte
das populagdes, a oferta de testes genéticos em venda directa ¢, em si mesma, lesiva de
principios éticos e morais elementares.

5. Venda de testes genéticos directamente ao publico

Os primeiros exemplos

Uma das primeiras tentativas de venda directa de testes genéticos ao publico terd sido em
1995, no Reino Unido, com a venda de testes de portador para a fibrose cistica pela Uni-
versity Diagnostics. O kit incluia um pequeno folheto informativo e um nimero de tele-
fone para onde o consumidor poderia ligar para pedir informagdes adicionais. Fortemente
criticada, essa pratica em breve foi abandonada.

Em 2002, a Body Shop vendia em algumas das suas lojas testes de nutrigendémica, forne-
cidos por uma companhia de biotecnologia do Reino Unido (Sciona, 2002) A Sciona pro-
clamava que os seus servicos, disponiveis também directamente no seu sitio da Internet,
ofereciam (por £120.00) um relatdério personalizado sobre a dieta ideal para cada um, o
qual era gerado através da combinagdo das respostas a um inquérito sobre os habitos ali-
mentares dos seus clientes e a analise dos seus genes.

A Sciona e a Body Shop foram entdo duramente criticadas pela organizagdo GeneWatch
UK, que alegou que esses testes eram enganadores e ndo éticos. Para a maioria das pes-
soas, uma dieta saudavel e equilibrada, o exercicio fisico e absten¢do de tabaco seriam
muito mais importantes para a sua saude do que os seus genes. Apenas como um exem-
plo: a Sciona testa um gene que esta ligado aos folatos, mas cujos niveis dependem muito
mais da idade, da alimenta¢do e do tabaco, que de qualquer variante genética que as
pessoas possam ter. Sobretudo, estes testes podem induzir as pessoas a acreditar que “ge-
nes bons” podem lidar eficazmente com alguns “maus habitos”, tais como certos excessos
alimentares, de alcool e tabaco. Por outro lado, a companhia nao informava os seus clien-
tes da ligacdo possivel que as variantes genéticas encontradas podem alegadamente ter
com certas doengas cardio-vasculares, psiquiatricas ou cancros, assim como para a discri-
minagdo potencial que pode resultar dessa deteccao (GeneWatch, 2003).

Ainda segundo a GeneWatch (2003), a Sciona conserva as amostras bioldgicas dos seus
clientes e tenciona ligar a sua informagdo genética pessoal a informacao sobre os seus es-
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tilos de vida num "biobanco", levantando ainda questdes de propriedade do material ¢ da
informacao genética, uma vez que esse tipo de investigagdo pode conduzir a direitos ex-
clusivos e patenteamento de genes.

Face a toda esta polémica, a Body Shop acabou por abandonar a venda dos kits nas suas
lojas, poucos meses depois. Por seu lado, a Sciona relocalizou-se nos EUA (Colorado), de
onde continua a oferecer pela Internet perfis de nutrigenémica e, agora, de condicao fisica
— o MyCelf DNA Fitness Program (Sciona, 2008). Recentemente, a Sciona foi uma das
quatro companhias alvo da investigagdo do US Government Accountability Office (GAO,
2006).

Venda livre e directa aos consumidores

Existem hoje muitas outras companhias operando através da Internet. Ja em 2003, um es-
tudo americano encontrou 105 sitios na Internet que ofereciam testes genéticos directa-
mente aos consumidores. Entre eles, 14 ofereciam testes genéticos relacionados com a
saude (Gollust et al., 2002).

Para uma listagem parcial de companhias que vendem testes directamente ao publico
através da Internet, veja-se o Apéndice 2 de “More Genes Direct”, da HGC do Reino
Unido (HGC, 2007). Num artigo recente, Rose Geransar and Edna Einsiedel (2008) fa-
zem uma revisdo de 24 companhias que publicitam a venda online de testes genéticos,
dos seus requisitos, do seu publico alvo e da informagao que oferecem.

De entre os diversos tipos de testes genéticos relacionados com a saude e oferecidos di-
rectamente ao publico, incluem-se ainda kits que reclamam testar genes ligados ao apare-
cimento da osteoporose, doengas cardio-vasculares, deficiéncias imunitérias e obesidade.

Pedindo o envio de uma simples amostra de saliva ou um esfregaco bucal, ndo estando
por isso dependentes do recurso a um profissional de saide para uma colheita de sangue,
estas empresas ultrapassam assim a informagao prévia de médicos e outros profissionais
independentes (ndo empregues por elas proprias) para atingirem directamente os consu-
midores.

Deste modo, estes podem encomendar e receber directamente os resultados de um qual-
quer teste genético, desde aquele que ndo lhe dizem nada ou que ndo sabem interpretar,
até ao que pode mudar toda a sua vida ou levar a decisdes nao planeadas, ndo informadas
e até contraproducentes.
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A situacdo internacional

Nos EUA

O Secretary’s Advisory Committee on Genetics, Health and Society (SACGHS), um pai-
nel multidisciplinar federal de 15 consultores acaba de finalizar um relatorio sobre a ne-
cessidade de regulagdo dos testes genéticos (SACGHS, 2008). O painel concluiu que
“esta a ser comercializado um numero crescente de testes com afirmacdes que ndo sio
provadas ou sdo ambiguas, falsas ou enganadoras”, e que a regulagdo e fiscalizagdo nao
estdo a acompanhar a descoberta e desenvolvimento de novos testes (Pear, 2008).

O painel considera ainda que os proprios médicos sentem grandes dificuldades em manu-
searem este instrumento relativamente novo e em se manterem actualizados perante a ex-
plosdao de novos testes; a maioria ndo tem o treino, nem os conhecimentos necessarios
para interpretar testes genéticos, € muitos ndo estdo familiarizados sequer com as reco-
mendagoes profissionais para a sua utilizagdo. O SACGHS reconhece que a venda directa
ao publico levanta preocupagoes é€ticas significativas (Pear, 2008).

Algumas empresas que vendem directamente testes genéticos aos consumidores oferecem
a possibilidade de aconselhamento genético, mas outras nao.

Segundo o levantamento efectuado pelo Genetics and Public Policy Center (2007), do
Berman Institute of Bioethics, Johns Hopkins University, a venda de testes laboratoriais
(ndo apenas genéticos) directamente ao publico ¢ permitida em 25 Estados e em
Washington, DC, ¢ proibida em 13 Estados e estd limitada a testes especificos (por
exemplo, teste de gravidez, paternidade, colesterol, glicose) em 12 Estados. No entanto,
apesar de a legislacdao de alguns Estados exigir o pedido através de médico autorizado,
este requisito pode por vezes ser preenchido por um médico nao independente, empregue
pelo proprio laboratério. Nao € claro, para muitos dos Estados, se a permissao ou proibi-
¢do inclui testes genéticos e quais, € a legislacdo ai ¢ ainda mais confusa e por vezes
contraditoria.

O American College of Medical Genetics (2004) emitiu uma uma primeira declaragdo po-
litica recomendando que os testes genéticos “deveriam ser fornecidos ao publico apenas
através dos servicos de um profissional de satide devidamente qualificado”. A 7 de Abril
deste ano, o ACMJ emitiu uma importante declaragdo, onde adverte que os testes genéti-
cos sdo altamente técnicos e complexos, e se fazem cinco recomendacdes especificas: (1)
um profissional informado deve ser envolvido no processo de pedir e interpretar um teste
genético; (2) o consumidor deve ser completamente informado sobre o que o teste pode e
o que ndo pode dizer sobre a sua saude; (3) a prova cientifica na qual o teste se baseia de-
ve ser claramente afirmada; (4) o laboratorio de testes clinicos deve ser acreditado pelos
CLIA (FDA, 2008), o Estado e/ou outras agéncias de acreditagao que se lhe apliquem; e
(5) devem ser considerados os aspectos relacionados com a privacidade, incluindo o des-
tino da amostras depois de realizado o teste, ¢ com as implicagdes familiares que o teste
possa ter (ACMG, 2008).

Também a American Society of Human Genetics (ASHG) emitiu uma declaragdo cautelo-
sa sobre a venda directa de testes genéticos relacionados com a saude, na qual conclui: no
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contexto actual, os consumidores estdo em risco de serem lesados por testes que lhes
sejam directamente oferecidos, se estes forem feitos por laboratdrios que ndo tenham ele-
vada qualidade, se os testes ndo tiverem a adequada validade analitica e clinica, se forem
feitas promessas falsas ou enganadoras, ou se for fornecida informagao e aconselhamento
inadequados que comprometam a decisdo informada dos consumidores sobre se o teste ¢
apropriado para eles e quais as acgdes a tomar face aos resultados obtidos (Hudson et al.,
2007).

Apesar da explosdo deste sector nos EUA e das recomendagdes profissionais, a regulagdo
e fiscalizacdo sdo escassas. Um inquérito nacional aos directores de laboratérios clinicos
sugeriu que os esquemas de controle de qualidade externa resultariam num niimero muito
menor de erros e que deveriam ser obrigatérios (Hudson K, 2006).

Rosalynn Gill, cientista-chefe da Sciona, a companhia agora sedeada no Colorado (que,
segundo a propria, vendeu j& dezenas de milhares de testes de nutrigenética pela Internet),
diz que a industria dos testes genéticos “esta a crescer de um modo louco” e que gostaria
de ver mais regulagdo federal, uma vez que ndo ¢é claro quais os requisitos legais que se
aplicam aos seus produtos (Pear, 2008).

Nos EUA, sao os Centers for Medicare and Medicaid Services (CMS), parte integrante
do Department of Health and Human Services, quem regula o funcionamento dos labora-
torios clinicos, incluindo a venda os servigos de testes genéticos. No entanto, é a Food
and Drug Administration (FDA), do mesmo Departamento, quem tem o poder de regular
a manufactura de testes genéticos, enquanto produtos médicos (medical devices). Final-
mente, ¢ a Federal Trade Commission (FTC) quem policia a publicidade e comercializa-
cao dos testes genéticos (servicos e produtos).

Em 2006, o US Government Accountability Office (GAO) produziu um relatorio sobre as
praticas problematicas de certas companhias (GAO, 2006) e a FTC emitiu (em colabora-
¢do com a FDA e os CDC) um alerta aos consumidores, duvidando dos beneficios recla-
mados por algumas companhias de venda directa de testes genéticos.

O SACGHS refere que “nao ha de momento nenhum requisito legal para que os fornece-
dores de testes genéticos disponibilizem informagdo que apoie as suas reivindicacdes
sobre a precisao e a validade dos testes”, e ¢ muito escassa a evidéncia cientifica do valor
de alguns dos testes mais largamente utilizados. O painel realcou a enorme confusdo e
incerteza acerca da divisdo de competéncias e do trabalho das diversas agéncias federais
(Pear, 2008).

O SACGHS afirma que médicos e doentes ndo podem ter a certeza que um teste vai pre-
dizer ou diagnosticar uma dada doenga, porque “a Food and Drug Administration nao
estd de momento a avaliar a validade clinica da maioria dos testes genéticos” (Pear,
2008). Curiosamente, foi nos EUA (Centers for Disease Control, CDC) que se desenvol-
veu o modelo ACCE, que ¢ hoje utilizado na Europa (UK Genetic Testing Network -
Gene Dossiers, na Alemanha e através da rede EuroGentest) e no Canada (CanGeneTest)
para avaliagdo dos testes genéticos.

18



CONSELHO NACIONAL DE ETICA PARA AS CIENCIAS DA VIDA
RELATORIO — VENDA DIRECTA DE TESTES GENETICOS AO PUBLICO

No Canada

Em 1997, um relatério do Ontario concluia que os padrdes canadianos para aprovagao de
testes genéticos deveriam ser cuidadosamente examinados e monitorizados a nivel federal
e que o governo federal deveria assegurar que a comercializagdo de testes directamente
aos consumidores se limitasse a certos tipos de testes genéticos, se ndo fosse mesmo in-
teiramente proibida (Ontario Ministry of Health and Long-Term Care, 2002).

No mesmo ano, a Health Services Utilization and Research Commission de Saskatche-
wan (2002) referia que existia uma janela de oportunidade para actuar, enquanto as coisas
se encontravam ainda numa escala manuseavel. Para isso, seria necessario trabalhar desde
logo para se estabelecerem as politicas necessarias e se instituirem as mudangas exigidas
no sistema de saude. Desse modo, poder-se-ia assegurar que o crescimento inevitavel nos
testes genéticos se fizesse de acordo com provas cientificas e de modo a podermos apro-
veitar todo o seu potencial.

A rede de investigacdo CanGeneTest iniciou as suas actividades em 2005, com vista ao
estudo de cuidados de saude e desafios de politicas de saude na prestacdo de servigos de
genética laboratorial, de modo a fazer a ligacdo entre as descobertas da investigacao fun-
damental em genética e o uso de testes de genética molecular em contexto clinico (Can-
GeneTest, 2005). Os seus objectivos especificos incluem (1) avaliar a eficacia dos servi-
cos de genética laboratorial, (2) estudar a validade e a eficacia custo-beneficio de diver-
sos instrumentos de diagndstico, (3) desenvolver instrumentos e abordagens para infor-
mar a decisdo de se introduzirem novas tecnologias de diagnostico genético, (4) adaptar
os processos de avaliacdo de tecnologias de satide as inovagdes laboratoriais em genética,
(5) preparar o terreno para uma estratégia de transferéncia sistematica de conhecimento,
que faca a ponte entre produtores, utilizadores, politicos e os consumidores de servigos de
genética laboratorial, e (6) estudar a estrutura regulatoria da oferta publica de testes e pra-
ticas laboratoriais.

Na Australia

As Australian Law Reform Commission e Australian Health Ethics Commission produzi-
ram um relatorio extenso (ALRC/AHEC, 2003), apds conduzirem um inquérito sobre esta
e outras problematicas. Em resposta a esse inquérito, o Department of Health and Ageing
reconheceu as questdes éticas levantadas pela venda directa ao publico, mas sugeriu que
poderia haver outras formas de lidar com elas, que ndo através da exigéncia de que todos
os testes fossem pedidos apenas por médicos. Por seu lado, o Office of the Federal Priva-
cy Commissioner (OFPC) sugeriu que o acesso a testes genéticos encomendados pelo
correio nao podia ser regulado de modo eficaz e completo apenas pelo pedido de um mé-
dico e a realizagdo por laboratdrio acreditado, mas que eram necessarias também medidas
de educacdo dos consumidores. E que embora o Therapeutic Goods Act, as Therapeutic
Goods Regulations e o Therapeutic Goods Advertising Code poderiam permitir uma re-
gulagdo eficaz da oferta e da publicidade a testes de venda directa no pais, os servigos
prestados por companhias estrangeiras e através da Internet seriam mais dificeis de con-
trolar. Algumas respostas indicaram que existia legislagdo federal para tentar restringir o
acesso a oferta pela Internet de conteidos ofensivos e de apostas interactivas, a qual
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poderia servir de modelo para regular a venda de testes genéticos na Internet
(ALRC/AHEC, 2003).

Na Europa

O European Group on Ethics in Science and New Technologies emitiu também uma de-
claragcdo com o proposito de alertar a sociedade civil e os decisores de que a comerciali-
zagdo em massa de testes genéticos levanta problemas éticos, sociais e legais que reque-
rem atencdo urgente. O EGE expressava a sua preocupagdo de que informacao incomple-
ta e enganosa estar a ser fornecida pelos vendedores de testes e sobre a sua realizagao
sem consentimento (particularmente no caso de testes de paternidade). A publicidade a
testes genéticos tenderia a converté-los em bens de consumo e a dar origem a uma procu-
ra que poderia resultar em problemas sociais e conflitos pessoais (EGE, 2003).

O Artigo 12 da Convengdo sobre Direitos Humanos e a Biomedicina, do Concelho da Eu-
ropa condicionava ja a realizagdo de testes genéticos a aconselhamento genético apropria-
do (Conselho da Europa, 1997).

A 7 de Maio, o Comité de Ministros do Conselho da Europa aprovou o Protocolo Adicio-
nal a Convencao de Oviedo, respeitante a testes genéticos relacionados com a saude. Nes-
te protocolo recomenda-se que: (1) os testes genéticos devem satisfazer critérios geral-
mente aceites de validade cientifica e clinica; (2) a utilidade clinica deve ser um critério
essencial para que um teste seja oferecido; (3) os laboratorios de testes genéticos devem
implementar um programa de garantia de qualidade; (4) deve ser sempre fornecida infor-
magdo prévia, sempre que a realizagdo de um teste esteja a ser considerada; (5) aconse-
lhamento genético apropriado deve ser disponibilizado em caso de testes preditivos; e (6)
o pessoal que fornece servicos de testes genéticos deve ter as qualificacdes apropriadas
que lhes permitam realizar o seu papel de acordo com as obrigacdes e os padrdes profis-
sionais (Concelho da Europa, 2008).

O projecto EuroGentest — Harmonizing Genetic Testing in Europe ¢ uma rede de excelén-
cia do 6° PQ da UE, com cinco unidades que lidam com todos os aspectos dos testes ge-
néticos: (1) gestdo de qualidade (inclui a EMQN), (2) bases de dados de informagao (in-
clui a Orphanet), (3) aconselhamento genético, servigos genéticos e saude publica, (4)
tecnologias emergentes e (5) educacao e ELSI (EuroGentest, 2008b). A unidade 3 elabo-
rou ja uma série de recomendagdes sobre o aconselhamento genético no contexto de tes-
tes genéticos e tem em curso a elaboragdo de uma estratégia para determinar a validade
clinica de testes genéticos.

As recomendagdes do EuroGentest sobre aconselhamento genético no contexto de testes
genéticos foram ja aprovadas e endossadas pela European Society of Human Genetics
(ESHG). Nelas se diz que (1) o aconselhamento genético deve ser visto como parte inte-
grante do processo de teste genético e (2) deve ser fornecido ou supervisionado por um
profissional de saide devidamente treinado para o efeito. (3) O aconselhamento deve ser
fornecido numa lingua familiar aos consultandos e (4) o teste deve ser precedido de con-
sentimento livre e informado. (5) No caso de se considerarem testes em criangas e pes-
soas incapazes de dar o seu consentimento, estas devem ser envolvidas no processo de to-
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mada de decisdo de acordo com as suas capacidades ¢ o consentimento deve ser dado pe-
los pais ou representantes legais. (6) Testes em criangas para doengas da vida adulta so
devem ser considerados quando existir tratamento ou vigilancia precoce. (7) Uma descri-
¢do das circunstancias associadas ao teste deve ser enviada em conjunto com a amostra
para o laboratorio, pois a interpretacdo dos resultados depende do contexto de realizagdo
do teste. (8) Os recursos para a realizagao de testes genéticos devem ser desenvolvidos e
postos em pratica a0 mesmo tempo que 0s necessarios para o aconselhamento pré-teste e
pos-teste apropriado (EuroGentest 2008c¢).

Especificamente em relagdo aos testes de susceptibilidades genéticas, estas recomenda-
¢oes indicam que (9) a validade e utilidade clinicas do teste ou perfil genético para um
doenga de etiologia complexa precisam de ser provadas antes do seu uso clinico; e que
(10) se existir a reclamacdo de que o teste ¢ capaz de detectar um risco relativo elevado
para uma doenga significativa (com implicagdes para o tratamento ou prevencao do pro-
prio e dos seus familiares), entdo ¢ necessario o aconselhamento pré- e pds-teste; no en-
tanto, “no momento presente, isso € raramente o caso em doengas multifactoriais quando
se testam pessoas saudaveis sem historia familiar especifica dessa doenga” (EuroGentest
2008c).

Ainda no ambito do EuroGentest, uma revisdo recente de 56 recomendacoes de diversas
organizacdes europeias (associacdes profissionais, instituicdes politicas, organismos éti-
cos e associagdes de doentes), identificou os seguintes elementos principais que permitem
estabelecer um ideal consistente para o aconselhamento genético no contexto de testes
genéticos: (1) profissionais devidamente treinados que compreendam bem os principios
genéticos e as implicagdes éticas; (2) informacao relevante e objectiva; (3) compreensao
da informagdo pelos consultandos; (4) apoio psicoldgico disponivel; (5) consentimento
informado; (6) confidencialidade da informagdo genética; (7) consideragdo das implica-
¢oes familiares; (8) tratamento apropriado de discriminagdes potenciais; € (9) um proces-
so de tomada de decis@o autonomo pelos candidatos a testes genéticos (Rantanen et al.,
2008a).

Os mesmos autores (Rantanen et al., 2008b) fizeram depois um inquérito a representantes
das sociedades nacionais de genética humana e especialistas de 38 paises da Europa. As
respostas mostraram que o consentimento, a confidencialidade, o aconselhamento genéti-
co no contexto de diagnostico pré-natal, as qualificagdes profissionais e o principio da
ndo-directividade eram os topicos em que a maioria concordava entre si e também os que
estavam melhor regulados nesses paises. Estes itens concordavam assim com a andlise do
que era o aconselhamento ideal a partir da analise das recomendagdes internacionais
(Rantanen et al., 2008a).

Este aconselhamento genético ideal ¢ tanto mais importante, quando aumenta o nimero
de testes genéticos disponiveis e efectuados, aumenta o envolvimento de outros profissio-
nais nao especificamente treinados e aumenta a circulagdo transfronteiriga de amostras
bioldgicas para teste. Nesse contexto, torna-se essencial definir quem pode pedir um teste
genético e fornecer a informagao necessaria em cada situacdo, quem deve passar a infor-
macao aos familiares em risco e que tipo de educagdo nos aspectos psicossociais e éticos
devem os profissionais de aconselhamento genético possuir (Rantanen et al., 2008a). Mas
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estes e outros aspectos relacionados com o processo dos testes genéticos estdo ainda lar-
gamente por definir e, sobretudo, por regulamentar.

Para mais informagdes sobre a situagao na Europa, nos diversos Estados Membros da UE
e noutros paises Europeus, ver o Anexo sobre Enquadramento legal a nivel Europeu.

A situacdo actual em Portugal

Venda directa de testes genéticos

Além das empresas de outros paises que oferecem testes genéticos através da Internet,
operando em Portugal, com sede em local conhecido, publicitando e vendendo testes
genéticos, e oferecendo resultados directamente ao consumidor, sdo conhecidas até agora
as seguintes empresas:

Genetest (Porto) — http://www.genetest.pt (doencas cardio-vasculares e outras)

Genosolutions (Cascais; em parceria com Genova Diagnostics, EUA) -
http://www.genosolutions.com (genes de susceptibilidade para uma variedade de
doengas cardiovasculares, neuroldgicas, imunolégicas, inflamatorias, etc.; farmaco-
genética; nutrigendmica; armazenamento de células estaminais, etc.)

LabGenetics (Madrid) - http://www.genetest.pt (“mais de cem doengas genéticas”,
farmacogenética, paternidade, etc.; também diagndstico pré-natal e DGPI)

STAB Vida (Lisboa) — http://www.stabvida.com/frontpage/eng/index.php (testes de
paternidade)

Quadro juridico existente

A Convengao sobre os Direitos do Homem ¢ a Biomedicina foi ratificada e entrou em
vigor em Portugal em Dezembro de 2001.

No entanto, existia ja, desde 1997, um Despacho do Ministério da Satde (n° 9108/97, de
13 de Outubro), que veio estabelecer o enquadramento para a realizagdo dos testes de ge-
nética molecular para efeitos de prestagdo de cuidados de saude.

Em 2005, ¢ aprovada a Lei sobre Informagdo Genética Pessoal e Informacao de Saude
(Lei 12/2005).

Assim, o quadro legal portugués, a semelhanca do que ocorre nos restantes paises euro-
peus (ver anexo) contém os principios essenciais definidores de uma politica de protecgao
de uma pessoa contra a discriminacao em virtude do seu patrimoénio genético. Vamos en-
contrar este principio bem evidente na Convengao de Oviedo, formulado no seu art® 11°.

No seguimento deste principio geral, ¢ natural que o mesmo seja aplicado em circunstan-
cias concretas, como ¢ o caso da pessoa com doencga genética. De facto, e pela lei n°
12/2005 de 26 de Janeiro ¢ igualmente reafirmado o principio da nao discriminagdo em
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funcdo do patrimonio genético, mas também relativamente a quem padece de doenga ge-
nética (art® 11°n°1).

A Convengao ¢ também explicita quanto aos requisitos para se proceder a testes genéticos
preditivos de doenca genética ou que permitam a identificacdo do individuo como porta-
dor de um gene responsavel por uma doenga ou por uma susceptibilidade a uma doenca
(art® 12°). De acordo com esta disposi¢do, s6 podem ser efectuados para fins médicos ou
de investigacdo médica e sem prejuizo de um aconselhamento genético apropriado.

De igual forma, a lei n° 12/2005 vem reforgar esta disposi¢@o relativamente aos testes de
heterozigotia, pré-sintomaticos, preditivos e pré-natais, garantindo a todos o direito a re-
ceber aconselhamento genético (e, se indicado, acompanhamento psicossocial) antes e
depois da realizagdo dos testes (art® 17°, n° 3).

Esta lei vem ainda reforgar os requisitos a que devem obedecer os testes genéticos para a
deteccao do estado de heterozigotia para doengas recessivas, o diagnostico pré-sintomati-
co de doengas monogénicas e os testes de susceptibilidades, em pessoas saudaveis, deter-
minando que, para além da consulta de aconselhamento genético, s6 podem ser executa-
dos com autorizacao do préprio, a pedido de um médico com a especialidade em genéti-
ca, exigindo o consentimento informado, expresso e escrito do paciente (art® 9° n° 2). A
estes requisitos prévios a realizacao do teste, a lei impde que a comunicagdo dos resulta-
dos seja feita exclusivamente ao proprio, em consulta médica apropriada (art® 9° n° 3), o
que exclui, portanto, a venda directa de testes genéticos ao publico.

No entanto, ndo obstante aquela lei determinar a regulamentacao das “condi¢des da oferta
e da realizagdo de testes genéticos do estado de heterozigotia, pré-sintomaticos, preditivos
ou pré-natais e pré-implantatorios, de modo a evitar, nomeadamente, a sua realizagdo por
laboratdrios, nacionais ou estrangeiros, sem apoio de equipa médica e multidisciplinar ne-
cessaria, assim como a eventual venda livre dos mesmos™ (art® 15°, n°1) a verdade ¢ que
até hoje ndo houve qualquer regulamentacdo. O mesmo ocorre com as “medidas de acre-
ditagdo e de certificacdo dos laboratérios publicos ou privados que realizem testes genéti-
cos “ e que devem proceder ao seu licenciamento (art® 15°, n® 2). E € precisamente nestes
capitulos que se insere a questdo da falta de regulamentag¢ao da venda directa ao publico
de testes genéticos.

E certo que, em matéria de publicidade enganosa, e & luz do Codigo da Publicidade, ago-
ra reforcado com o Decreto-Lei n° 57/2008 de 26 de Margo, que transpde para a ordem
juridica interna a Directiva n® 2005/29/CE relativa as praticas comerciais desleais das em-
presas nas relagdes com os consumidores, a proteccdo destes no caso em aprego se encon-
tra reforcada. De facto, ao classificar as praticas enganosas tanto as ac¢des como as omis-
soes e, em relagdo a estas, estabelecer um nimero de elementos essenciais de informagao
(tais como a omissdo de determinada informacao) para que o consumidor possa tomar
uma decisdo esclarecida, o legislador ja esta a condicionar a venda de produtos a deter-
minadas condigdes exigiveis também para a venda de testes genéticos.

No entanto, dada a natureza do produto, as consequéncias decorrentes da informagao for-
necida e a populagdo a que se destina, verifica-se a necessidade, reconhecida na lei, de re-
gulamentacao especifica desta pratica.
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De resto, ¢ preocupante a auséncia de legislacdao especifica em matéria de venda livre de
testes genéticos, comum a todos os paises europeus. De facto, verifica-se que as disposi-
coes legais em vigor se situam ao nivel dos principios consignados na Convengdo de
Oviedo, no que respeita a necessidade de aconselhamento genético.

Revisdo da Directiva Comunitéria sobre testes de diagnostico in vitro

Ao contrario dos EUA, Canadé4 e Australia, onde as agéncias reguladoras colocaram os
testes genéticos numa categoria de risco elevado, requerendo maior vigilancia, na Europa
a maioria destes testes estdo classificados como de baixo risco, o que quer dizer que as
suas reivindicagdes ndo sdo revistas antes de os testes serem comercializados. O mercado
dos testes genéticos na Europa baseia-se apenas num sistema de auto-certificagdo (Ho-
garth e Melzer, 2007).

A directiva sobre procedimentos médicos de diagnostico (in-vitro Medical Devices Di-
rective, IVD Directive) da Comissao Europeia, que estabelece o quadro normativo que re-
gula os testes de diagnostico in vitro na Unido Europeia, foi elaborada em 1998 e entrou
em vigor em 2003 em todos os Estados Membros.

Desde entdo, diversas questdes se levantaram sobre a sua aplicagdo aos testes genéticos,
nomeadamente quanto a necessidade de um quadro normativo ampliado a avaliagdo de
novos testes, antes de lhes poder ser atribuida a “marca CE”, a qual constitui o selo de
aprovacao que lhes permite serem comercializados na UE (Hogarth e Melzer, 2007).

Sao diversas as questdes que necessitam ainda de ser tratadas para que a Directiva IVD
possa permitir a avaliagdo pré-comercializagdo, sistematica e independente, como se pro-
poe. Existem ainda muitas fontes de ambiguidade que necessitam de clarifica¢do, sobre-
tudo na sua aplicagdo a avaliagdo de novos testes genéticos.

Uma vez que a Directiva IVD esta ja bem estabelecida nos Estados Membros, que a Co-
missdo Europeia contempla de momento a sua revisao e que o desenvolvimento de regu-
lamentagdo tem vindo a ser prosseguido pela Global Harmonisation Task Force, este se-
ria um bom momento para esta discussdo (Hogarth e Melzer, 2007). Esta discussao ini-
ciou-se ja, com os representantes das autoridades competentes, durante a Presidéncia Por-
tuguesa, em Lisboa, em Junho de 2007.

Entre as propostas politicas entdo feitas incluem-se a revisdo da classificacao de risco, a
avaliacao da validade analitica e clinica, o caso dos “testes caseiros” (“in house”, ndo co-
merciais), o encorajamento da transparéncia e a apreciagdo do caso particular de testes
preditivos. Em termos de validade analitica e clinica, deveria passar a ser obrigatorio que
os fabricantes declarassem os propositos clinicos dos testes e fornecessem dados tanto so-
bre a validade analitica como sobre a validade clinica (embora para a primeira seja sufi-
ciente citar a literatura cientifica existente). E essencial que sejam clarificados os critérios
de avaliagdo, mas também que sejam fornecidas a industria orientagdes mais detalhadas
sobre os requisitos de evidéncia necessdria, para que se possam desenvolver os novos pa-
drdes que sdo especialmente exigidos para os testes mais complexos.
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Quanto aos “testes caseiros”, desenvolvidos pelos proprios laboratérios (definicdo que
importa clarificar), torna-se necessario que a Comissao Europeia investigue como os Es-
tados Membros estdo a lidar com eles e como esta a ser interpretada a “isen¢do da insti-
tuicdo de satude publica”. Por outro lado, é necessario assegurar que os “testes caseiros”
que sdo disponibilizados por laboratérios comerciais, sejam regulados sob a Directiva
(como a FDA est4 a propor nos EUA). Para se promover a transparéncia, a industria de-
vera ser compelida a disponibilizar online, para acesso de todos as partes envolvidas, in-
formacao sobre etiquetagem, folhas de resultados de amostras, com intervalos de referén-
cia, dados de validacdo, etc. (como se esta a fazer ja nos EUA).

Finalmente, ¢ essencial que o grupo técnico da IVD clarifique o que entende quando su-
gere que os testes preditivos ndo sdo abrangidos pela Directiva, assim como qual ¢ a sua
definicdo de teste preditivo. Devera ficar bem claro que os testes preditivos que sao utili-
zados para propositos sao [VDs e como tal caem no ambito da Directiva. Quer através de
orientagdes, quer numa revisao da Directiva, este importante assunto devera ficar devida-
mente tratado e esclarecido (Hogarth e Melzer, 2007).

A necessidade de regulamentacao especifica

O inquérito da OCDE a laboratdrios de diagnostico genético molecular de 18 paises,
incluindo Portugal, concluiu que os testes genéticos sdao fornecidos em condigdes muito
diferentes e sob uma grande variedade de quadros legislativos (McGovern et al., 2007).

No seguimento desse inquérito, a OCDE (Organizacao para a Cooperagao Econémica e
o Desenvolvimento) aprovou, em 2007, recomendagdes para a garantia de qualidade em
testes de genética molecular. Entre os principios e boas praticas recomendados, estabele-
ce-se que os testes genéticos devem ser (1) oferecidos no ambito das estruturas de saude,
(2) praticados sob um sistema de garantia de qualidade, (3) de acordo com os padrdes le-
gais, éticos e profissionais que se lhe apliquem, (4) que a publicidade e as reclamagdes
promocionais e técnicas devem descrever correctamente as caracteristicas e as limitagdes
dos testes a realizar, (5) que os resultados dos testes devem ser reportados ao profissional
de saude que os requereu e (6) que deve ser disponibilizado aconselhamento genético pré-
e pos-teste (OCDE, 2007).

Nos EUA, a supervisdo da venda de produtos e de servicos (incluindo o seu
desenvolvimento, avalia¢ao, producdo e distribuigdo) ¢ feita, respectivamente, pela Food
and Drug Administration (FDA) e pelos Centers for Medicare and Medicaid Services
(CMS), enquanto a Federal Trade Commission (FTC) supervisiona a sua publicidade.
Segundo Gollust et al., (2002), as normas ja existentes da FTC e da FDA, destinadas a
regulamentar a publicidade e a venda de outros tipos de intervencdes de saude, deveriam
ser aplicadas igualmente aos testes genéticos.

A FDA e os CDC estabeleceram ja que, devido as complexidades envolvidas quer no pro-
cesso de teste, quer na interpretagdo dos seus resultados, os testes genéticos deverdo ser
efectuados em laboratorios especializados e os seus resultados devem ser interpretados
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por um médico ou um técnico de aconselhamento genético devidamente treinado, que
compreenda o valor de um teste genético em cada situacao particular.

A Australian Medical Association (AMA, 2002) prop0s que os testes genéticos deveriam
ser regulados de modo a garantir que apenas os médicos autorizados poderiam requerer
esses testes, os quais ndo deveriam ser efectuados na auséncia de aconselhamento genéti-
co. Por essa razdo, a AMA opds-se fortemente a disponibilizacao de kits para a realizagao
de testes genéticos feitos em casa, devido aos riscos significativos de danos fisicos e emo-
cionais que deles poderiam resultar, bem como ao risco elevado de realizagdo desses tes-
tes sem consentimento do proprio. Por essa razdo, a AMA considerou necessaria a apro-
vacao de legislagdo que banisse esse tipo de testes (ALRC /AHEC, 2003).

Por sua vez, a ALCR e a AHEC australianas identificaram duas opg¢des para regulagao:
(1) emendar o Therapeutic Goods Act de 1989 e (2) garantir que o fornecimento e a pu-
blicidade de testes genéticos directamente ao publico seja proibida no pais, excepto quan-
do especificamente aprovada pela Therapeutic Goods Administration (TGA). Outra for-
ma seria responsabilizar um organismo apropriado (como a Human Genetics Comission
da Australia) por desenvolver cddigos de praticas e outras recomendagdes sobre o assun-
to, incluindo o acompanhamento da TGA na regulagdo dos testes genéticos (ALRC
/AHEC, 2003).

No seu relatorio Staying ahead of the wave: Preparing today for genetic testing tomor-
row, a HSURC do Saskatchewan, Canada, interrogava-se sobre quais os testes genéticos
que deveriam ser pagos com dinheiros publicos e fazia trés recomendagdes: (1) o seu sis-
tema de satde deveria desenvolver uma politica clara e uma estrutura de regulagdo dos
testes genéticos; (2) o sistema de saude precisava desenvolver um modelo geografico
apropriado para esses servicos; e (3) os cientistas da area da satude, as organizagdes pro-
fissionais e o sistema de saude local deveriam fornecer educagdo aos servigos, estudantes
e publico sobre as questdes que os testes genéticos levantam, de modo a que esses testes
pudessem ser usados e interpretados correctamente (HSURC, 2002).

O European Group on Ethics in Science and New Technologies emitiu a sua declaragao
com o proposito declarado de “alertar a sociedade civil e os decisores de que a comercia-
lizagdo em massa de testes genéticos levanta problemas éticos, sociais e legais que reque-
rem atengdo urgente” (EGE, 2003).

Na Europa, um estudo recente da rede EuroGentest sobre as politicas existentes para pro-
visdo de testes genéticos, acesso, aceitacdo, utilizacao e regulagdo da prestagdo de servi-
cos de testes genéticos nos sistemas de satde da Finlandia, Alemanha, Portugal, Suécia,
Reino Unido, Franga, Italia, Espanha, Republica Checa, Lituania e Sérvia/Montenegro,
concluiu pela grande heterogeneidade existente e pelas dificuldades e falta de consenso
vigente quanto a avaliacdo da validade e utilidade clinica dos testes genéticos e sdo feitas
propostas para desenvolvimento de padrdes apropriados (Javaher et al., 2008).

Da revisao de recomendagdes e do inquérito aos representantes nacionais das sociedades
de genética humana europeias, efectuada também no ambito do EuroGentest, concluiu-se
que o aconselhamento genético no contexto de testes genéticos para susceptibilidade a
doencas multifactoriais era um topico que se encontrava regulamentado ou guiado por
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praticas consensuais apenas em alguns paises (Rantanen et al., 2008a,b). A maioria das
respostas expressavam precisamente o desejo de mais regulagdo e de praticas mais
uniformes de educacdo e¢ de organizagdo do aconselhamento genético (Rantanen et al.,
2008b).

Finalmente, o Public and Professional Policy Committee, da European Society of Human
Genetics (ESHG), reconheceu que esta sociedade profissional necessita considerar os de-
senvolvimentos e os desafios nesta area, bem como emitir recomendagdes que promovam
uma traducdo eficaz da investigacao e inovagao em praticas responsaveis na area dos tes-
tes genéticos (Patch et al., 2008).
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ANEXO

ACESSO E REALIZACAO DE TESTES GENETICOS
Enquadramento legal a nivel Europeu’

Pais

Alemanha
http://dip.bundestag.de/btd/16/032/1603233
.pdf

Legislagdo / Documentos

Em elaboragdo: Gendiagnostikgesets
— GenDG) - Projecto de lei em
matéria de testes genéticos

Descricao
Sem disposig6es especificas em matéria de testes
genéticos

N&o assinou a Convencdo sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina.

Austria
http://www.parlament.gv.at/PD/HP/show.ps
B

Genetchnology act
Gentechnikgesetz

BGBI nr. 510/1994

Obriga a realizacao de testes genéticos no ambito de
aconselhamento adequado
Obriga a acreditacéo dos laboratérios

N&o assinou a Convencgéao sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Bélgica
http://www.droitbelge.be/recherche.asp

Lei (Decreto Real) de 7 de Novembro
de 1973

Lei (Decreto Real) de 4 de Dezembro
de 1987

Sem legislacéo especifica em matéria de testes
genéticos

Criacé&o do Alto Conselho de Antropogenética
Criacéo e funcionamento dos oito Centros de Gené-

tica existentes, ligados aos hospitais universitarios -
regula a matéria de aconselhamento genético

N&o assinou a Convencdo sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Dinamarca

Regulamentagéo diversa em matéria
de salde

Guidelines (Vejlledning om praenatal
genetisk information — 1994)

Sem legislacéo especifica em matéria de testes
genéticos

Legislagéo genérica em matéria de direitos dos
pacientes, consentimento e autorizagdo em cuidados
de saude

Regulamenta a matéria de testes genéticos pré-
natais

A Convengéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi ratificada e entrou em vigor em 1999

Eslovaquia

Em elaboragédo — legislagdo em
matéria de testes genéticos e
biomedicina

Sem disposigOes especificas em matéria de testes
genéticos

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi ratificada em 1998 e entrou em vigor
em 1999

Eslovénia

Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
genéticos

A Convengéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi ratificada em 1998 e entrou em vigor
em 1999

Espanha
http://www.congreso.es

http://www.congreso.es/portal/page/portal/
Congreso/Congreso/Iniciativas/LeyesAprob
? piref73 1335447 73 1335446 1335446
.next _page=/wc/busquedaslLeyesAprobada
s&anoley=2007&selectLey=tituloListadoLe

yes

Ley 14/2007, de 3 de Julho —
Investigacion Biomédica

Andaluzia — Ley 11/2007, de 26 de
Novembro

Artigo 92 — estipula a proteccao da privacidade, bem
como os principios da necessidade, equidade e
gualidade em matéria de testes genéticos

Cap. Il — testes genéticos e tratamento de dados ge-
néticos pessoais — sem disposicdo especifica sobre
venda directa

Regula o aconselhamento genético, a protecc¢éo da
informacéo de saude em sede de testes genéticos e
os bancos de ADN

* Este documento foi elaborado por Cintia Aguas, secretaria executiva do CNECV, de acordo com dados actualizados a

Julho de 2008.
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A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a Bio-
medicina foi ratificada em 1999 e entrou em vigor em
2000

Estonia
http://www.legaltext.ee/en/andmebaas/ava.
asp?tyyp=SITE ALL&ptyyp=1&m=000&que
ry=genetic

Inimgeeniuuringute seadus, de 8 de
Janeiro de 2000 — Lei sobre
investigacdo em genes humanos (RT |
2000, 104,685)

Sem disposigOes especificas em matéria de testes
genéticos

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi ratificada e entrou em vigor em 2002

Finlandia
http://www.tietosuoja.fi/uploads/hopxtvf.HT
M

www.finlex.fi

http://www.poliisi

Lei sobre investigagdo médica Act
n.° 488/1999

Sem disposigOes especificas em matéria de testes
genéticos

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a Bio-
medicina foi assinada em 1997; encontra-se em
curso o processo de ratificac@o

Franca

http://www.legifrance.gouv.fr
http://www.legifrance.gouv.fr/WAspad/Visu
2¢id=24157&indice=1&table=CONSOLIDE

&ligneDeb=1

Code Civil e Code de la Sainté
Publique

Anexo ao Decreto n. 2003-462 de 21
de Maio de 2003 sobre a
regulamentagao das partes |, Il e Il do
Cadigo

Loi sur la bioéthique — Lei 2004-800
sobre Bioética, de Julho de 1994,
revista em 6 de Agosto de 2004 pela
Lei 2004-800, e decretos
regulamentares

Art. 14-16 Code Civil — disposi¢Bes genéricas em
matéria de testes genéticos; consentimento infor-
mado

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a Bio-
medicina foi assinada em 1997

Grécia Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
genéticos
A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a Bio-
medicina foi ratificada em 1998 e entrou em vigor em
1999
Holanda Act on medical research on human Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
beings — Lei em matéria de genéticos
investigagdo biomédica
Conselho de Saude — Standing
Genetic Testing and Counselling — 5 o .
report on Clinical Genetic Testing A Co_nyeng:a_m so_bre os Direitos do Homem e a Bio-
and Counselling (1999) medicina foi assinada em 1997
Hungria Em elaboragdo — projecto de lei em A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
matéria de testes genéticos, rastreios | Biomedicina foi ratificada e entrou em vigor em 2002
e biobancos
Irlanda Disability Act, 2005 (parte 4) Sem legislacéo especifica em matéria de testes

http://www.irishstatutebook.ie/2005/en/act/p
ub/0014/sec0042.html#partiv-sec42

genéticos para fins médicos

Principios de consentimento e protecgdo de
informagéo, nomeadamente em matéria de seguros

N&o assinou a Convencgéao sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Italia
Gazzetta Ufficiale n. 174 del 29 luglio 2003
http://www.parlamento.it

http://sigu.univr.it

Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
genéticos

N&o assinou a Convencgdo sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Let6nia
http://www.dvi.gov.lv/eng/legislation/

Medical Treatment Law (1997)

Human Genome Research Act
(2003)

Sem disposig6es especificas em matéria de testes
genéticos

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi assinada em 1997

Lituania
http://www.ada.lt/images/cms/File/pers.data
.prot.law.doc

Em elaboragéo — Por orientagdo do
Ministro da Saude — estabelecimento
de normas nacionais em matéria de
Aconselhamento Genético e Genética

Sem disposigOes especificas em matéria de testes
genéticos

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
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Clinica.

Biomedicina foi assinada em 2002 e entrou em vigor
em 2003

Luxemburgo

Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
genéticos

N&o assinou a Convencéao sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Malta

Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
genéticos

N&o assinou a Convencgdo sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Noruega
http://www.regjeringen.no/en.htmli?id=4

Lov om humanmedisinsk bruk av
bioteknologi m. m (2003)

Regula toda a material de testes genéticos. Nos
termos do seu artigo 5.5, é necessario o
aconselhamento genético antes, durante e depois da
realizacdo de testes genéticos pré-sintomaticos ou
preditivos

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi assinada em 2006 e entrou em vigor
em 2007

Portugal
www.dre.pt

Lei n.°12/2005, de 26 de Janeiro —

Informacé&o genética pessoal e
informagéo de salde (art. 9°)

Nos termos do Artigo 9°, a deteccdo de determinadas
doengas e os testes de susceptibilidades genéticas
em pessoas saudaveis s6 podem ser executados
com autorizagdo do proprio, a pedido de médico
especialista e na sequéncia da realizacédo de
consulta de aconselhamento genético, apds con-
sentimento informado, expresso por escrito

Sao estabelecidas regras restritivas em matéria de
comunicagao de resultados, nomeadamente a neces-
sidade de tal ser feito exclusivamente ao proprio, em
consulta médica apropriada (art® 9° n° 3), excluindo-
se pois a venda directa de testes genéticos

N&o devem ser realizados testes pré-sintomaticos,
preditivos ou pré-implantatérios em pessoas com
incapacidade mental que possam ndo compreender
as implicacdes destes testes e dar o seu consen-
timento

Nos termos do Artigo 15.°, compete ao Governo re-
gulamentar as condi¢Bes da oferta e da realizagdo de
testes genéticos do estado de heterozigotia, pré-
sintomaticos, preditivos ou pré-natais e pré-
implantatdrios, de modo a evitar a sua realizagao
sem apoio de equipa médica, assim como a eventual
venda livre dos mesmos

Nos termos da lei e das recomendacdes éticas, de
qualidade e de segurancga dos organismos regulado-
res nacionais e internacionais, o Governo determina
medidas de acreditagdo e de certificagcdo dos
laboratérios publicos ou privados que realizem
testes genéticos e procede ao seu licenciamento

De acordo com o n.° 3 do artigo 17°, todo o cida-
d&o tem direito a receber aconselhamento ge-
nético e acompanhamento psicossocial, antes e
depois da realizacéo de testes de heterozigotia, pré-
sintomaticos, preditivos e pré-natais

A presente Lei ndo se encontra ainda regulamentada

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a Bio-
medicina foi ratificada e entrou em vigor em 2001

Reino Unido

Nota — No Reino Unido muitas matérias en-
contram-se reguladas em normas e guide-

Human Fertilization and Embryology

Sem disposi¢des especificas em matéria de testes
genéticos

Aconselhamento genético em matéria de DGPI
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lines espalhadas por documentos legais e
recomendagfes avulsas de diversas
entidades

Outras matérias séo também tratadas de
acordo com a regra de case-law
(casuistica) do direito anglo-saxénico

Act (1990)

N&o assinou a Convencgéao sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina

Republica Checa

Sem legislagéo especifica em matéria
de testes genéticos.

Em elaboragdo — Proposta de Lei em
matéria de cuidados de salde com
referéncia a Genética Médica

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi ratificada e entrou em vigor em 2001

Suécia

Medical Care Registers Act
(1998:544) — Lei de 1 de Janeiro de
2003 sobre cuidados médicos e
biobancos

National Board of Health and Welfare
(Socialstyrelsen) — Guidelines em
material de testes genéticos (SOS
Rapport 1999:12)

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi assinada em 1997

Suica
http://www.admin.ch

L6i féderale sur I'analyse génétique
humaine (LAGH) FF 2004 5145

Disposi¢cBes em matéria de aconselhamento genético
e consentimento

A Convencéo sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina foi assinada em 1999; encontra-se em
curso o processo de ratificacdo

Conselho da Europa

http://conventions.coe.int/treaty/en/treaties/
html/164.htm

http://assembly.coe.int/main.asp?Link=/doc
uments/workingdocs/doc07/edoc11466.htm

Convencéo sobre os Direitos do
Homem e a Biomedicina — art 12°

Protocolo Adicional a Convencgéo
sobre os Direitos do Homem e a
Biomedicina em matéria de testes
genéticos relacionados com a saude

Recomendacéo R(92) 3 do Comité de
Ministros do Conselho da Europa,
1992 - Genetic Testing and Screening
for Health Care Purposes

Os testes preditivos de doengas genéticas ou que
permitam, quer a identificacéo do individuo como por-
tador de um gene responsavel por uma doenca, quer
a deteccao de uma susceptibilidade genética a uma
doenga, s6 poderédo ser realizados para fins médicos
ou de investigacdo médica, com aconselhamento
genético apropriado.

Garante a qualidade dos servigos genéticos (art. 5°)
e impde a utilidade clinica dos testes genéticos (art.
6°). E reforcada a exigéncia de informagdo adequada
e aconselhamento genético no ambito da realizacéo
dos testes genéticos (art. 8°)

Séo reconhecidos, nos seus artigos 8° a 12°, princi-
pios como a utilidade clinica dos testes, o direito a
informagéo e ao aconselhamento genético e a ve-
rificagdo de critérios de qualidade ao nivel do teste
genético, do laboratério responsavel pela andlise e
da entidade prestadora do servico

Comissao Europeia
http://ec.europa.eu/research/conferences/2
004/genetic/pdf/frecommendations _en.pdf

25 Recommendations on the
Ethical, Legal and Social
Implications of Genetic Testing
(2004)

UNESCO

http://portal.unesco.org/shs/en/ev.php-
URL [ID=2228&URL DO=DO_ TOPIC&UR
L _SECTION=201.html

http://portal.unesco.org/en/ev.php-
URL ID=17720&URL_DO=DO_TOPIC&U
RL_SECTION=201.html

Declaracdo Universal Sobre o
Genoma Humano e os direitos do
Homem - 1997

Declaracéo sobre a Protec¢ao de
Informagao Genética Humana —
International Declaration on Human
Genetic Data - 2003

Consagra os principios da dignidade, direito a infor-
macao e ao consentimento informado, confiden-
cialidade e respeito pela vida privada em matéria de
informacéo genética

Estabelece uma definicdo de “teste genético” (art 2°,
Xii); determina a necessidade de aconselhamento
genético adequado no que respeita a realizagdo de
testes genéticos com implicagdes significativas para
a saude do individuo (art. 11°)

Organisation for Economic Co-operation
and Development (OECD)
http://www.oecd.org/dataoecd/43/6/388397
88.pdf

Guidelines for Quality Assurance in
Molecular Genetic Testing (2007)

Regulamenta principios e boas praticas em matéria
de testes genéticos moleculares, com recomendacao
de garantia de qualidade, protec¢éo de privacidade e
validade clinica e analitica dos mesmos testes.

36




