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Nota introdutoria

O presente relatério sobre “Diagnéstico Genético Pré-Implantagdo” foi apresentado ao CNECV
antes da elaboragédo do respectivo parecer, destinando-se a apoiar a sua preparagao e discussao.
Incorpora contributos oriundos de diversas fontes (trabalhos publicados, audicbes de “experts’,
trabalho de enquadramento juridico pela estrutura de apoio do Conselho).

Devendo ficar registado o elevado contributo gerado pela reflexdo produzida pelos senhores
conselheiros do Conselho, ressalva-se que o contetudo do relatério é da responsabilidade do seu
autor, ndo tendo havido qualquer deliberagcdo ou votagdo do CNECYV, para a fixagdo da sua versdo
final.
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1. Definigoes e histéria do diagndstico genético pré-implantagao

O diagnéstico genético é um procedimento pelo qual se confirma a causa genética de
determinada doengca ou se avalia a presenga ou auséncia de mutacbes génicas ou
aberragdes cromossomicas associadas ao desenvolvimento de doengas em fetos, em
familiares de doentes afectados por doengas de natureza genética ou em individuos sem
familiares afectados. O diagndstico genético pré-implantagdo (DGPI) é definido como o
estudo genético de embrides obtidos por fecundacéao “in vitro”, durante os primeiros dias de
desenvolvimento. E uma forma precoce de diagndstico pré-natal (DPN) (Sermon e tal, 2004).
Envolve um conjunto de procedimentos destinados ao estudo genético (cromossémico ou
génico) de células do embrido, antes da sua implantacdo “in utero”. Representa uma
abordagem nova para prevenir a transmissdo de doengas genéticas hereditarias porque
pode evitar a implantacao de embrides com anomalias genéticas que podem vir a determinar
a opgao por uma interrup¢ao da gravidez na fase fetal, apds estudo genético subsequente
(por biépsia das vilosidades coridnicas, amniocentese ou cordocentese).

A determinacdo do sexo cromossomico em embrides foi conseguida, pela primeira vez,
por Gardner e Edwards em 1968, recorrendo a cromatina de Barr, em células do trofoblasto
de um embrido de coelho com cinco dias.

O primeiro DGPI foi realizado por Handyside et al. (1990). Estes autores colheram
blastémeros para identificacdo do sexo cromossémico em embrides com risco para doenca
hereditaria ligada ao cromossoma X. Posteriormente, procederam, com sucesso, a sua
implantacao “in utero”. O trabalho destes autores apoiou-se no desenvolvimento prévio das
técnicas de fecundacéao “in vitro” e de micromanipulacdo que permitiram extrair blastomeros
do embrido e nos avang¢os metodoldgicos dos estudos de Genética Molecular. Em 1992, o
mesmo grupo possibilitou o nascimento de uma menina sem a doencga, apos fecundagéo “in
vitro” e DGPI num caso de risco para fibrose quistica (Handyside et al, 1992).

Trés anos mais tarde, foi feito o diagndstico de aneuploidias cromossémicas em
embrides antes da sua implantacdo, também a partir da bidépsia de blastémeros (Munne et
al., 1993). No mesmo ano, foi conseguida a identificacdo do sexo genético de embrides por
hibridagao “in situ” com sondas fluorescentes (FISH) em blastomeros colhidos de embrides
antes da sua implantacéo (Griffin et al., 1993). Mais tarde, Verlinsky et al (1999) realizaram
cariétipos a partir do 2° glébulo polar de embrides.

Em Maio de 2001,0 Comité Intergovernamental de Bioética (IGBC) convidou o Comité
Internacional de Bioética da UNESCO (IBC) a incluir o DGPI como um dos topicos do seu
programa bianual. O relatorio elaborado pelo grupo de trabalho do IBC foi finalizado em
Marco de 2003. Para o IBC (Galjaard, 2003), “a special feature of PGD is the tentative
creation of human embryos not as an end in itself but as a mean to “ensure” the birth of a
healthy child. In this case, PGD is an enabling technology where one category of embryo is
discarded and another category is allowed to become a child and a full member of society.”
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2. Objectivos e indicagoes do DGPI

Na pratica médica, em geral, as indicacbées para estudos com finalidade diagnéstica
tém justificacdo desde que estejam disponiveis recursos que permitam intervir a nivel
terapéutico, preditivo ou preventivo, e assim salvar vidas, curar, aliviar o sofrimento humano
ou prevenir o desenvolvimento de doencgas.

No caso particular do DGPI, a sua utilizagdo tem como objectivo primordial, em familias
onde ja se conhece uma mutacao, identificar qual ou quais os embrides que herdaram a
mutacdo em causa, por casal que inclua um membro da familia. Este tipo de diagnéstico
genético destina-se a situagdes com elevada gravidade potencial para o feto e ente nascido,
quer tenham expressao precoce ou tardia, por risco de transmissao hereditaria de anomalias
génicas (de natureza autossdmica dominante, autossémica recessiva e recessiva ligada ao
cromossoma X) ou anomalias cromossomicas estruturais (v.g., translocagdes equilibradas de
um dos progenitores).

Actualmente, verifica-se que as métodologias usadas em DGPI s&o usadas, cada vez
mais, para apoio a procriacdo medicamente assistida, com finalidade de rastreio em
embrides gerados em familias em que ndo ha prévio conhecimento de risco genético
acrescido para a descendéncia, tomando nestes casos a designacédo de rastreio genético
pré-implantacédo. O rastreio genético pré-implantagdo destina-se a avaliar a qualidade dos
embrides produzidos “in vitro”, no que respeita ao seu complemento cromossomico
(deteccdo de aneuploidias), antes da sua transferéncia para a cavidade uterina, com o
objectivo de aumentar o sucesso da fecundagao “in vitro”. Tem indicagdo quando a mulher
tem idade avancada, quando se verificam falhas repetidas de implantacdo “in utero” e
quando se verificam abortos de repeticdo (Soini et al, 2006).

De um modo genérico, a realizagdo de DGPI destina-se a excluir a presencga de
anomalia genética associada a expressao de doenca ou deficiéncia muito grave num
embrido a implantar no utero materno para prosseguir o seu desenvolvimento. No entanto,
deve ficar claro, através do processo de aconselhamento, que a sua realizagdo nao permite
excluir a eventual ocorréncia de uma doenga de natureza genética grave, seja congénita ou
de expressao tardia, desde que a sua etiologia seja diferente da que é investigada ou das
que sao investigadas. Cerca de um quarto dos casais que recorrem a DGPI tém um ou mais
filhos afectados por uma doenca de causa genética ou por malformagcao e uma percentagem
ainda maior ja teve abortos expontdneos ou realizou interrupcdo de gravidez apods
diagnéstico pré-natal (Galjaard, 2003. Assim, s&o indica¢des para o DGPI:

- o estudo de embrides obtidos de casais portadores de mutagcdo associada a
doenga monogénica grave e que, por isso, tém um risco elevado de herdarem a
mutacdo em causa e virem a desenvolver doenga, sendo que estes casais se
podem subdividir em dois grupos — um que abrange o0s que ja se submeteram
em anterior gravidez a diagnéstico pré-natal convencional e realizaram
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interrupgao voluntaria da gravidez no periodo fetal, e outro que inclui casais em
risco para terem um filho afectado por uma doencga de natureza genética e que
nao querem recorrer ao aborto para interromper a gravidez;

o estudo de embrides obtidos de casais em que um dos membros seja portador
de uma alteragdo cromossomica estrutural equilibrada (v.g., translocagao);

a detecgao de complementos cromossémicos anormais em embrides obtidos
por casais em que a mulher tenha mais de 35 anos, com recurso ao estudo de
glébulos polares (em mulheres com mais de 40 anos, a probabilidade de se
constituir um embrido com aneuploidia ou triploidia é superior a 50% (Zhuang e
Zhang, 2003));

o0 estudo de embrides obtidos de casais em que tenham ocorrido multiplos
abortos (por eventual presenca de aneuploidias nos embrides);

a determinacdo do sexo genético em embrides obtidos de casais portadores de
doenga ligada ao cromossoma X.

Para além da utilizacdo do DGPI para os fins previamente descritos, ha ainda quem

veja nesta metodologia o meio para escolher as caracteristicas dos filhos, na auséncia de

qualquer indicagao médica, para concretizar estereétipos pré-definidos pelos progenitores.

A inclusdo de embrides para DGPI, com base em razdes de indole genética deve
considerar (ESHRE, 2005):

que o diagnéstico é tecnicamente possivel;

que a fiabilidade do diagnéstico é superior a 90%,

que o risco de recorréncia da doenga genética € superior a 10%;

que as consequéncias para a saude sao graves;

que o diagndstico é possivel a luz dos conhecimentos e recursos técnicos
actuais;

que € conhecido o tipo de hereditariedade e ndo ha heterogeneidade;

que nenhum dos membros do casal tem problemas mentais graves devidos a
doenga genética para a qual é desejado o diagnéstico, a idade materna é
inferior a 40-45 anos, a FSH nao é superior a 15 Ul/l e ndo ha contra-indicacbes
para a FIV ou para a ICSI.

Embora recente, o DGPI ja se aplica a um numero elevado de doencas de natureza

monogénica e ao estudo de casos em que um dos progenitores é portador de uma alteragao

cromossomica numérica ou estrutural. No Quadro |, mencionam-se algumas doencgas

monogénicas em que esta metodologia tem sido usada.

Quadro I. Exemplos de doencas monogénicas em que
tem sido usado DGPI

Doencgas autossémicas dominantes:

Doenca de Huntington

Distrofia mioténica

Neurofibromatose
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Polineuropatia amiloidética familiar
Polipose adenomatosa familiar
Sindroma de Marfan

Doencgas autossémicas recessivas:
Anemia de células falciformes
Deficiéncia em a1-antitripsina
Doenga de Tay-Sachs

Fibrose quistica

Hiperplasia congénita da suprarrenal
Talassémia

Doencas recessivas ligadas ao cromossoma X:
Distrofia muscular de Becker
Distrofia muscular de Duchenne
Hemofilia A

Hemofilia B

Hipogamaglobulinémia tipo Bruton
Sindroma de Lesch-Nyhan

Sindroma do X-fragil

Sindroma de Hunter

3. Procedimentos para a realizagao de DGPI

A realizagdo de DGPI implica a inclusdo do casal num processo de fecundacgao “in

vitro”, pelo que obedece aos seguintes passos: obtengdo de gémetas masculinos e

femininos; fecundagdo dos ovdcitos “in vitro”; desenvolvimento do embrido; colheita de

células do embrido; estudo genético.

Mantendo-se ainda como uma metodologia de investigacdo avangada, fora da rotina

analitica da pratica clinica, o desenvolvimento do DGPI tem assentado, fundamentalmente,
(Takeshita e Kubo, 2004):

no aperfeicoamento da FIV e da ICSI — a ICSI é recomendada quando estiver
prevista a realizagdo de PCR num unico blastdmero para limitar ao maximo o
risco de contaminagdao com DNA estranho de origem paterna devido a presenga
de espermatozoides aderidos a membrana pellcida ou a espermatozoéides nao
descondensados localizados dentro dos blastdmeros; se o método a aplicar for
a FISH, ja nao é tao critica a utilizacao da ICSI;

na destreza técnica ganha para a bidpsia dos blastobmeros ou das células do
trofoblasto do embrido, minorando o risco de violar a integridade do embrido no
que se refere a sua capacidade para se desenvolver se for implantado “in
utero”;

na capacidade técnica para realizar PCR, tendo como ponto de partida o DNA
de uma unica célula;

no elevado indice de certeza do diagnéstico, apesar da percentagem nao
negligenciavel de falsos positivos e de falsos negativos.

O DGPI pode ser realizado:
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- nos glébulos polares do ovécito ou do zigoto, o que apenas permite estudar

mutacdes presentes no DNA materno;

- em um ou dois blastomeros colhidos em embribes com trés dias de

desenvolvimento (com 6 a 8 células), obtidos por FIV ou por ICSI;

- por biépsia de cerca de 10 células da trofoectoderme do blastocisto, por volta

do 5°-6° dia de desenvolvimento.

A biopsia de um ou dois blastomeros é o método geralmente usado. A bidpsia da
trofoectoderme para estudo pré-implantacao, pelo facto de apenas 50% a 60% dos embrides
atingirem esta fase “in vitro” e existir um maior risco de destruigdo do embrido em
consequéncia da maior compactagao das suas células, caiu em desuso, embora permita
maior seguranga dos resultados.

O DGPI é um método que exige rapidez na obtencdo dos resultados, ndo podendo
demorar mais do que 48 horas, para que o embrido possua boa viabilidade para ser
implantado no utero.

Os estudos por PCR s&o os que habitualmente se usam para o estudo de alteragdes
geénicas, enquanto que as anomalias huméricas ou estruturais dos cromossomas podem ser
estudadas por hibridagdo “in situ” com sondas fluorescentes (FISH) ou por hibridacédo
genomica comparativa (CGH).

Por outro lado, o DGPI é uma técnica que ainda esta associada a cerca de 3% a 4% de
erros de diagndéstico. Na verdade, podem ocorrer falsos positivos ou falsos negativos, por o
estudo assentar na realizagcado de PCR com reduzidas quantidades de DNA. Por isso, é ainda
recomendada, sempre que possivel, a confirmagado posterior dos resultados por DPN
realizado na fase fetal do desenvolvimento através de amniocentese ou cordocentese.

Como exemplo de erro de diagndstico, refira-se uma condigcdo de homozigotia que
pode ocorrer simplesmente por falha de amplificacdo de um dos alelos. Assim, se estiver
presente uma mutacdo autossémica dominante e o estudo por PCR amplificar o alelo normal
e nao amplificar o alelo mutado, origina-se um falso negativo que pode determinar a
transferéncia de um embrido portador da mutagédo. A realizagdo de PCR “multiplex” permite
circunscrever as dificuldades de diagndstico genético antes descritas.

Os erros associados a DGPI em mutag¢des autossdémicas sdo mais frequentes nos
casos de natureza dominante (até 5%), em compara¢cdo com os casos de natureza recessiva
(cerca de 1,8%). Nos casos de natureza recessiva ligada ao cromossoma X, a probabilidade
de erro é de cerca de 7%.

Na eventualidade de haver mosaicismo a nivel dos blastémeros e se for estudada uma
unica ceélula, o resultado do DGPI também pode induzir em erro. Se forem usadas duas

células em vez de uma, reduz-se a probabilidade de erro.
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4. DGPI e aconselhamento genético

Em geral, quando se trata de doengas de natureza hereditaria e se tomam decisbes

com base em informacao genética, dever-se-a ter em mente que:

Num
presente:

uma mesma doenca pode ter origem em mutagcdes diversas, por
heterogeneidade génica ou alélica;

uma mesma expressao fenotipica pode ter origem genética ou ser uma
fenocopia;

uma mesma doenca, devida 8 mesma mutagdo genética ainda que herdada
por membros de uma mesma familia, pode ter um progndstico diferente para
diferentes membros da familia e, eventualmente, diferentes respostas a
terapéutica;

na maioria dos casos, ha penetrancia incompleta, levando a que nem todos os
portadores de uma mesma mutacdo venham a desenvolver doenga durante a
vida;

frequentemente, ha expressividade variavel e penetrancia tardia.

processo de aconselhamento genético baseado em DGPI, dever-se-a também ter

a probabilidade de erro de diagnostico antes referida e a necessidade de se
obter o diagnéstico prévio da mutagdo num probando;

a possibilidade de a capacidade de implantacdo do embrido apés DGPI ser
afectada pela colheita prévia de células, ainda que de forma leve, dado que,
com equipas bem treinadas, pode originar degenerescéncia dos embrides em
menos de 5% dos casos (Refs.);

como uma das suas limitagbes mais significativas, o facto de assentar na
realizagao de fecundacao “in vitro” e de a sua eficiéncia ser relativamente baixa,
uma vez que ndo mais de 20% a 30% dos casais conseguem uma gravidez por
ciclo de fecundacéo “in vitro”.

O processo de aconselhamento genético para DGPI deve acautelar ainda, por

comunicagao oral e escrita:

0 respeito pelos desejos dos consulentes e o seu direito a saber ou a ndo
saber;

a autonomia da decisao dos consulentes;

a confidencialidade dos resultados, com salvaguarda, ainda que discutivel, de
casos excepcionais de conflito de interesses, em que o uso adequado da
informacdo possa prevenir sofrimento grave em terceiros que podem ser
objecto de diagnostico pré-sintomatico;

0 uso das amostras bioldgicas para finalidades especificamente consentidas

por escrito pelo consulente;
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que, nos casos de incompeténcia reconhecida do consulente para decidir,
sejam protegidos os seus interesses, nao realizando DGPI,

que os profissionais envolvidos sejam possuidores das qualidades e saber
adequados a fungdo, nomeadamente a capacidade de comunicar com
linguagem que seja compreensivel para cada consulente em fungéo do seu
grau de literacia;

informacao cuidada sobre os objectivos, métodos a usar e limitagcbes das
técnicas utilizadas;

que os métodos utilizados incorporem o melhor do estado da arte e que o
consulente seja devidamente informado sobre os resultados obtidos na
instituicdo escolhida (v.g., taxas de sucesso da FIV ou da ICSI, de falsos
positivos e de falsos negativos do DGPI);

que os resultados obtidos, tenha havido ou n&do sucesso sob o ponto de vista
técnico, sejam sempre cabalmente explicados, ainda que repetindo as sessdes
de aconselhamento e tendo presente que uma plena compreenséo nunca pode
ser garantida;

que, nos casos de doencas hereditarias, o individuo e a familia, quando estiver
indicado, sejam esclarecidos sobre a fisiopatologia e as manifestagdes clinicas
da doenca, o seu curso habitual ou as eventuais dificuldades em prever a
evolugdo, as possibilidades de diagnéstico pré-natal ou pré-sintomatico, os
recursos terapéuticos disponiveis, as eventuais formas de prevencido e as

alternativas reprodutivas quando estiverem indicadas.

As alternativas reprodutivas para os casais que nao desejam recorrer ao DGPI para

evitar ter filhos que corram o risco de serem portadores de anomalia genética identificada

num dos membros do casal, passam por (Chakravarti et al., 2004):

evitar a gravidez;

recorrer a doacéo de ovdcitos ou de esperma de individuos nao afectados;
realizar DPN na fase fetal e aceitar a interrup¢ao voluntaria da gravidez;

ou aceitar o risco de o filho nascer com a mutacao e desenvolver a doenga em

causa.

Quando se equaciona a selec¢ao dos embrides submetidos a DGPI ha também que

definir critérios para a selecgdo dos embrides a transferir para o utero materno (ESHRE,

2005);

auséncia da anomalia genética como primeiro critério;
numero de células antes e apds a bidpsia;
evidéncia de divisdo celular activa apés a biopsia;

auséncia de anomalias morfolégicas apds a bidpsia.

Quando se trate de condigdes recessivas e os embrides sejam heterozigoticos (ou

seja, portadores de um alelo normal e de outro com a mutagdo), a transferéncia é aceitavel
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quando seja improvavel o desenvolvimento de problemas de saude para o ente nascido, ou
as consequéncias sejam pouco acentuadas.

Quando todos os embrides sdo identificados como portadores de anomalia genética
que ndo recomenda a sua transferéncia, e embora esteja subjacente ao pedido de DGPI
pelos pais o evitar de filhos com a anomalia genética em causa, os casais poderdo mudar de
opinido. Nestes casos, trata-se de uma situacdo problematica, se estiver em causa uma
doencga de expressao tardia, dado que os pais ficam a conhecer o estatuto genotipico do
filho e, consequentemente, o risco de este vir a desenvolver a doenca. Pela parte dos
médicos, a anuéncia a vontade dos pais no sentido da transferéncia dos embrides
consubstanciaria uma situagdo deontologicamente discutivel.

Noutras circunstancias, podera o diagndstico genético ndo ser conclusivo em relagéo a
alguns embrides. Nao sendo recomendavel a transferéncia de embrides em que possa estar
presente uma anomalia ndo detectada, se se tratar de casos em que o estudo genético se
dirigia para a caracterizagdo de aneuploidias, a transferéncia de embrides ndo estudados é

aceitavel.

5. Aspectos juridicos do DGPI em diversos paises

Pelo quadro relativo ao enquadramento legal das técnicas de DGPI, anexo a este relatorio,
verifica-se que, nos casos em sao admitidas, estas figuram sempre num quadro de utilizagédo
das técnicas de procriagao medicamente assistida.

Daqui resulta que a proibigdo do recurso ao DGPI seja associado a legislacbes de natureza
mais restritiva quanto ao uso das técnicas de PMA refor¢cando a protecgao que se pretende
dar ao embrido e, consequentemente, impedindo qualquer utilizagdo que ndo seja em
beneficio directo do préprio.

Do mesmo modo que as restantes legislagbes onde é permitido o recurso ao DGPI sao de
natureza menos restritiva. No entanto, apesar disso, verifica-se que todas elas impdem
requisitos a maior parte deles bastante limitativos do uso das técnicas de DGPI, permitindo
concluir que em todas elas o embrido é entendido como merecedor de proteccao legal. De
facto, € comum a todas as legislagbes que permitem a utilizagdo do DGPI, o requisito da
finalidade terapéutica, limitando a maior parte dos casos o seu recurso as doencgas
hereditarias graves e dependendo de autorizagdo de uma autoridade independente para

serem utilizadas.
Em Portugal e por forca da aplicagcdo da Convencdo sobre os Direitos do Homem e a

Biomedicina do Conselho da Europa (em vigor em Portugal desde 1 de Dezembro de 1997)

0 uso das técnicas de PMA para escolha do sexo da crianga a nascer € proibido, com
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excepgao dos casos cujo objectivo seja para evitar doencgas hereditarias graves ligadas ao
sexo.

No entanto, nado definindo o que é considerado “doengas hereditarias graves ligadas ao
sexo”, esta Convencdo remete a sua definigdo para a legislacao interna de cada estado a

sua defini¢ao.

Por outro lado, em Portugal, com a entrada em vigor da Lei n° 32/2006 de 26 de Julho
(Procriacao Medicamente Assistida), € contemplado, num capitulo, o “Diagndstico Genético
Pré-Implantacao” (art°s 28 e 29°), regulamentagao que nao constava dos projectos de lei n°®
151/X (Partido Socialista) nem no n° 176/X (Partido Social Democrata), mas tdo somente nos
projectos de lei n® 141/X (Bloco de Esquerda) e 172/X (Partido Comunista).

No actual quadro legal portugués o recurso ao DGPI contempla trés objectivos:
1) a identificacdo de embrides nao portadores de anomalia grave, antes da sua
transferéncia para o utero da mulher, através do recurso a técnicas de PMA (art® 28, n°
1
2) a identificagdo do sexo nos casos em que exista risco elevado de doenga genética
ligada ao sexo (art® 7°, n° 3);
3) a obtengao do grupo HLA compativel para efeitos de tratamento de doenca grave
(art® 7°, n° 3).

Sendo permitida a aplicagdo do DGPI no “diagndstico, tratamento ou prevencéo de doengas
genéticas grave” (art® 28°, n° 3) assim como para o “rastreio genético de aneuploidias nos
embrides a transferir com vista a diminuir o risco de alteragdes cromossdémicas e aumentar

as possibilidades de sucesso das técnicas de PMA (art® 28°, n° 2).

Qualquer utilizacdo das técnicas de DGPI deve ser aplicada sob orientagdo de médico

especialista responsavel.

Ainda nos termos da actual legislagao (art® 29°), a utilizacdo do DGPI depende de dois
requisitos cumulativos: a proveniéncia de familias com alteracdbes que causam morte
precoce ou doencga grave e a existéncia de risco elevado de transmissao a descendéncia. O
que de certa forma se torna de dificil compatibilizagdo com outras aplicagdes fora deste
quadro de destinatarios (caso do aumento do sucesso das técnicas de PMA e obtencao de

grupo HLA compativel).
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Nao definindo a lei o que se entende por “doencgas genéticas graves” é remetido para as
boas praticas correntes constantes das recomendacdes das organizagdes profissionais
nacionais e internacionais da area (art® 29°, n°® 2) e que como tal sejam consideradas pelo

Conselho Nacional de Procriacdo Medicamente Assistida (art® 28°, n° 3).

6. Questoes éticas associadas ao DGPI

As questdes éticas mais relevantes associadas ao DGPI, prendem-se com o facto de
poder haver lugar a destruicdo de embrides produzidos “in vitro”, em que sejam detectadas
anomalias genéticas associadas a expressao de doengas ou deficiéncias graves durante o
seu posterior desenvolvimento fetal ou pds-natal precoce ou tardio, se forem transferidos
para o utero materno.

Adicionalmente, mas de forma n&o especifica, as questdes éticas tém a ver com a
necessidade de ser produzido um numero elevado de embrides para serem estudados e
seleccionados, 0 que pode levar a que haja um excesso de embrides disponiveis para
transferir, por ndo serem portadores de anomalia genética. Neste caso, os embrides em
excesso podem ser congelados para transferéncia num outro ciclo, ou serem dados para
adopcao.

E ha ainda as questbes que se prendem com as consequéncias para a mae
decorrentes da estimulacdo médica da ovulacdo de modo a obter um numero elevado de
ovécitos

A questdo que precede todas as questbes na abordagem ética das consequéncias do
DGPI tem a ver com a prévia definicdo do estatuto moral do embrido. E o embrido uma
entidade portadora, desde a cariogamia, de direito a vida reconhecido socialmente como
inviolavel, face ao seu potencial, identidade, continuidade e finalidade e merecedor de
proteccao correspondente? Ou esta entidade tem direito a vida reconhecido socialmente de
modo gradualista, cujo valor se torna progressivamente maior ao longo das diversas fases
do seu desenvolvimento, até atingir uma dignidade que o torna inviolavel por vontade
humana de terceiros? Ou o direito a vida desta entidade depende da qualidade com que se
apresenta nas fases precoces do desenvolvimento, sendo o grau de protecgdo a conceder
proporcional a extensao da sua normalidade?

Para o Conselho Nacional de Etica para as Ciéncias da Vida (CNECV) “todo o embrido
humano tem direito a vida e ao desenvolvimento, no corroborar do principio universal de que
todo o existente requer existir’, em conformidade com o ponto 19 do seu parecer n°® 44 de
2004, sobre procriacdo medicamente assistida. Nas consideracbes prévias do mesmo
parecer, o CNECV afirmou também o reconhecimento “do direito de proteccao ético-juridica
do embrido, independentemente do seu estatuto ontoldgico; da moral entendida como
consenso social alargado na partilha de convicgbes acerca do bem e do mal, do correcto e

do incorrecto; da existéncia de uma pluralidade axiolégica na sociedade portuguesa
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frequentemente representativa de diferentes sectores sociais (religiosos, politicos, étnicos,
etc.)”.

Também no relatério n°® 48/CNECV/2006 sobre clonagem humana, da autoria dos
conselheiros Maria do Céu Patrao Neves e Pedro Fevereiro, e a propdsito do enunciado dos
principios fundacionais da bioética (autonomia individual, ndo-maleficéncia, beneficéncia,
justica distributiva), foi entendido o principio da beneficéncia, como contribuicdo para o bem-
estar e a dignidade do embrido, pelo que deverado ser eleitos os actos entendidos como os
melhores com vista ao seu proprio interesse. Ainda no mesmo relatério, foi feita uma
abordagem aprofundada e extensa sobre o facto de o embrido exigir respeito em funcéo
daquilo que é, considerando-o como sendo ja um membro da familia humana, dotado de um
patrimoénio genético praticamente nao susceptivel de repeticdo na histéria da humanidade.
Para os autores do relatério, o embrido é considerado como revestido de toda a dignidade
que o ser humano merece, uma vez que, se lhe forem concedidas as condicbes de
desenvolvimento, estara em condicdo de dar origem a um individuo adulto. Esta posigcéo
considera que o valor de um ser humano nao depende do estado de desenvolvimento em
que se encontra, mas que este valor Ihe é inerente e é inviolavel. A inibicdo do seu
desenvolvimento em funcdo de um estatuto menor que decorre da presenga de uma
anomalia genética expressa uma clara instrumentalizagdo, que nado respeita a condi¢cdo de
fim-em-si que caracteriza todo o ser humano. Seguindo ainda o pensamento destes autores,
um ser humano adulto e consciente cuja morte esta prevista a curto prazo, pode considerar,
para ele préprio, que a sua morte sera mais «util» se serve outras finalidades, ficando tal
facto a dever-se a decisdo pessoal, sem imposi¢cao de ninguém. Contudo, um embrido n&o é
dotado do exercicio da consciéncia livre e autbnoma. Sao por isso outros que decidem por
Si.

Do mesmo relatério extrai-se ainda relevante pensamento sobre o principio da
dignidade humana, como principio cardeal da moral comum contemporanea e também do
pensamento bioético. Para os seus autores, a nogdo de “dignidade humana” é ancestral,
sendo desde sempre reconhecida como constitutiva do ser humano. Apontam ainda que esta
nogao surge primeiramente na tradigdo judaico-cristd, que dominou a histéria ocidental das
ideias até ao séc. XVIII, como decorrendo da origem do ser humano enquanto o Unico ser
criado a imagem e semelhanca de Deus. Depois, foi sobretudo Kant que, com maior
impacto, redefine a “dignidade humana” como consistindo no caracter unico e irrepetivel do
ser, ndo existindo qualquer outro igual ou equivalente e ndo sendo por isso susceptivel de vir
a ser substituido por qualquer outro. Sdo estes aspectos que, em termos kantianos,
justificam que o ser humano seja a unica realidade que n&o tem “preco” mas antes um “valor
incondicionado”, isto €, “dignidade”.

E ainda procedente para a presente reflexdo sobre DGPI, recorrer ao relatério que temos

vindo a cotejar, quando este aborda as questdes da identidade biologica, ontologica e ética

do embrido, para sustentar o enquadramento ético do destino a dar a um embrido na
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sequéncia de DGPI. A reflexdo ética sobre o estatuto ontolégico do embrido tem sido
amplamente descrita em diversos pareceres anteriores do CNECV, designadamente nos
relatérios aos pareceres 44/CNECV/04, 47/CNECV/05 e 48/CNECV/06.

Sem ser primordial, sera também relevante a identificacdo de quem na sociedade
assume, no todo ou em parte, as decisbes sobre o destino dos embrides, sendo que esta
funcado esta atribuida ao casal que gera os embrides, invocando a sua auto-determinacéo,
responsabilidade e direito as escolhas reprodutivas. A tutela de um embrido pelos pais
devera implicar que este seja olhado como sujeito e ndo como objecto. Assim, e a favor da
responsabilidade, da autodeterminacido e do direito as escolhas reprodutivas, ndo deve ser
confundido o direito de escolha de um embrido em funcdo de determinada constituicao
genética prefencial, ou o desejo de congregar num filho determinadas caracteristicas.

Em sequéncia do que se acaba de enunciar € no que concerne as consequéncias para
um embrido da realizacdo de DGPI, podem-se enunciar, pelo menos sob o ponto de vista
tedrico, trés posi¢des distintas na sociedade:

- A dos cidaddos que aceitariam sem regras, ou com limitagdes minimas, o
DGPI, sendo que esta posigao se afigura actualmente inconsequente, face as
indicagdbes comummente aceites pelas instituicdes, as dificuldades decorrentes
da elevada especializagdo metodolégica e cientifica exigida e as restricbes que
os profissionais ligados a sua execugdo impdem, no respeito pelos seus
préprios principios éticos e deontoldgicos.

- A dos cidadaos para quem a combinag¢do da FIV com os estudos de Genética
Molecular séo vistos como a invasdo do dominio do sagrado ao permearem as
fronteiras da criagdo da vida, pelo que rejeitam categoricamente a manipulagéo
e/ou a destruicdo de embrides humanos. A rejeicdo do DGPI assenta na
assungao de que o embrido, desde os primeiros momentos do seu
desenvolvimento, é um ser unico e irrepetivel, com uma dignidade que néo
pode ser molestada, sendo as primeiras formas de vida humana merecedoras
do mesmo grau de dignidade e respeito que as fases subsequentes. As
condicdes subjacentes ao desenrolar do DGPI, enquanto metodologia que pode
levar a seleccdo de embrides e destruicdo de alguns, ainda que portadores de
anomalias genéticas, ndo é toleravel. Eventualmente, o DGPI podera ser
aceitavel quando possibilite intervengdes que, sem pdr em causa a sua vida,
tragam vantagem para o embrido, possibilitando formas de tratamento, como
seja a terapia génica.

- Finalmente a dos cidaddos que aceitam o DGPI, com finalidades médicas ou
ndo médicas, sujeito a regras e indicacdes estritas, considerando-o
eventualmente um “mal menor”, face as vantagens que dai podem advir no
combate ao sofrimento humano e como via para alcangar patamares mais
elevados de bem-estar para o Homem.
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7. Aspectos éticos do DGPI por razées médicas

As razdes médicas para a realizacdo de DGPI e a eventual seleccao de embrides
assentam, frequentemente, no risco que existe para doengas hereditarias graves durante o
desenvolvimento intrauterino ou no ente nascido. Em alguns paises como o Reino Unido e a
Austrdlia, o principio do “melhor interesse da criangca” é fundamental para distinguir entre
seleccao para doengas graves e para caracteristicas fisicas e comportamentais desejaveis
(Savulescu, in PGD-ESHRE).

A aceitacao da rejeicdo de embrides portadores de anomalias associdas a expressao
de doencgas graves tem subjacente a ideia de que a eliminacdo de doencas da espécie
humana é um bem, ainda que tenham de ser eliminados embrides. Tem ainda referéncia o
facto de a saude ser olhada como um dos maiores bens do homem.

Na posicéo anterior, a eliminacdo de embrides portadores de um potencial de doenga
que, em algumas circunstancias, pode ter expressdo apenas na vida adulta ou mesmo em
fase avangada da vida adulta, acarreta sérios problemas éticos. Ainda que seja possivel
argumentar que um embrido se resume a algumas células, ao contrario das fases
posteriores da ontogénese em que um enorme numero de células se encontra organizado
para desempenhar fungbes diferenciadas e, inclusivamente, para dotar um humano da
arquitectura que suporta a razédo (Watt, 2004).

Definindo-se "doenga grave" de causa genética como a doenga que causa sofrimento
significativo e morte prematura (Anderson WF, 1989), devem ser ponderados, como
parametros a atender na sua defini¢gao, o impacto para a saude do ser nascido em termos da
gravidade das limitagdes funcionais e fisicas, o previsivel grau de sofrimento, o periodo de
tempo de sobrevivéncia, a idade em que a doenga se manifesta e a penetrancia da anomalia
genética em causa. Associada a esta reflexdo, cabe ainda perguntar se um mesmo caso de
doenca pode ser considerado “grave” em determinado espaco geografico e “ndo grave”
noutro, em funcéo das condicdes ambientais e dos recursos terapéuticos disponiveis.

A focagem do conceito de “doencga grave”, ndo devera esgotar-se em si mesma, mas
atender ao que seja percebido como o melhor interesse para o ente que ira nascer se se
processar a transferéncia do embrido para o utero materno. Por outro lado, a percepc¢ao do
quanto € “grave” uma doenga, pelo casal ou por um dos seus membros, tem muito a ver com
vivéncias prévias das consequéncias da doenca em termos pessoais ou familiares. Para
além do presumido nivel de sofrimento e de gravidade das limitagdes funcionais, da idade
em que a doenca se manifesta e da probabilidade de o gendétipo se expressar, é nesta
percepcéao subjectiva que também radica o conceito de gravidade.

Na definicdo de “doencga grave”, ndo deverao ser valorizados parametros estranhos ao
portador da anomalia genética, como o custo do seu tratamento, motivagdes médicas de
menor interesse, ou motivagdes ndo médicas. E, em todas as circunstancias, a abrangéncia
do conceito devera ser objecto de consenso sécio-cultural.
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7.1. DGPI por estudo directo de mutagoes patogénicas

Nas condi¢des hereditarias graves de penetrancia completa e manifestacdo congénita
ou muito precoce, se nao houver tratamento eficaz ou cura disponivel, a seleccao de
embrides assente na deteccao directa de mutagdes por DGPI sera a que, aparentemente,
colhera maior consenso em comparacdo com outras indicagcdes, ao prevenir o nascimento
de uma crianga com “doenga grave”.

Em comparacdo, as questbes éticas decorrentes do uso de DGPI para prevenir
doencgas hereditarias graves de expressao tardia poderdo néo se esgotar no facto de serem
“‘doenca grave”, dada a extensao do eventual periodo de vida livre de doenga, ainda que as
mutacdes sejam de penetrancia completa, como é exemplo a doenga de Huntington.

Questdes éticas poér-se-do também com o uso de DGPI para casos de mutagdes
associadas a doencgas graves em que as mutacdes sejam de penetrancia incompleta, com
expressao precoce ou tardia, sobretudo se ha recursos que, quando utilizados
atempadamente, podem prevenir ou travar o seu desenvolvimento. Sdo exemplos, diversos
tipos de cancro para os quais se conhecem formas mutadas de genes que criam aumento
significativo de risco (v.g., mutagbes em BRCA1 ou BRCAZ2 associadas a aumento de risco
nomeadamente para cancro da mama). Nestes casos, ha, frequentemente, algumas
dezenas de anos de vida livre de doenga que nao serao vividos se um embrido portador de
mutacgao predisponente para a doenca for considerado “doente”.

As questdes éticas prendem-se com a subjectividade dos limiares a partir dos quais, a
luz dos principios bioéticos, seja eticamente aceitavel eliminar um embrido apés identificacao
da condigdo de portador de mutagcdo patogénica por DGPI, sobretudo quando a doencga
associada a mutacgao for de expresséao tardia ou de penetrancia incompleta, restando ainda
identificar quem deve definir os limiares.

Por outro lado, a tecnologia dos “microchips”, ao possibilitar o estudo de milhares de
genes a partir do DNA de uma ou duas células do embrido, permitira saber se uma
determinada combinacdo de formas alélicas que criam susceptibilidade para uma doenga
esta presente. Sem excluir este recurso da ponderacgao ética para eventualmente atender
casais com uma histéria familiar pesada, cujos filhos tenham um risco hereditario elevado
para doenga grave, o principio da precaugcédo devera alertar para a possibilidade de vir a
ocorrer “slippery slope”, com eventual inclusdo futura de condicbes que actualmente
ninguém consideraria “doenca grave”.

Em registo contrario ao da selec¢cdo de embrides para prevenir o desenvolvimento de
doenca grave, tém surgido pedidos de casais afectados por doencgas de natureza genética
que desejam seleccionar os embrides de modo a terem filhos igualmente afectados (v.g.,
nanismo por acondroplasia, surdez congénita), com o argumento de que estes seriam mais

facilmente integrados na familia. No entanto, tendo presentes as multiplas e irreversiveis
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desvantagens que afectardo a vida da pessoa gerada, este procedimento ndo é considerado
ético (Galjaard, 2003).

Nos casos em que o DGPI é realizado para evitar o desenvolvimento de uma doencga
grave, invoca-se a defesa do bem do embrido, na perspectiva de uma vida humana que no
seu futuro seria vivida com sofrimento, com deficiéncia grave ou portadora de predisposi¢cao
genética para doenga grave, eventualmente precoce e grave. Poder-se-a dizer que, nestas
condi¢gbes, ha uma vida que n&o é digna de ser vivida por um ser humano? Quem pode
decidir, em nome da autonomia futura do portador desta vida, e considerar o que é digno de
ser vivido por um terceiro, quando adulto, e o que mais |lhe interessa? Nao tera esta posicao
fortes reflexos no modo como sao olhados os cidadaos deficientes? Nao tera ainda reflexos
no condicionamento da decisdo dos casais em termos do tipo de escolha a fazer face aos
resultados do DGPI? Ou, in limine, em futura penalizacdo dos casais que decidam no sentido
da gestacao de filhos com risco para deficiéncia ou doenca genética?

Para Luis Archer (In: Da Genética a Bioética, 2006, pag. 187), “os que tém um
contacto prolongado com deficientes e os ouvem e acompanham em todos os seus
sentimentos e desabafos sabem que eles frequentemente consideram as suas vidas dignas
de serem vividas, que a saude nao é um valor de prioridade absoluta, que o sofrimento pode
trazer consigo o desenvolvimento de valores humanos fundamentais e que ndés estamos
errados ao projectar para os deficientes os nossos medos, ideias falsas e imagens
negativas”.

As interrogacdes anteriores poderiam ser ultrapassadas se fosse aceitavel e possivel a
padronizagdo do que se entende como uma vida digna de ser vivida e uma vida sem
sofrimento, o que, face a extrema subjectividade do que cada ser humano considera
sofrimento, ndo surge como possivel.

7.2. Selecgao de embrides recorrendo a determinagao do sexo

A determinacdo do sexo genético de um embrido por DGPI pode fundamentar a sua
eliminagdo em casos de doenga grave ligada ao cromossoma X, mas também pode ser
praticada por razdes consideradas ndo médicas.

Nos casos em que o procedimento é usado para evitar o nascimento de portadores de
doencgas graves ligadas ao cromossoma X, sao eliminados todos os embrides do sexo
masculino para que o processo seja eficaz, o que implica que 50% dos embrides eliminados
nao séo portadores de anomalia genética.

Nos casos em que haja seleccdo do sexo do embrido por razbes médicas, tera
cabimento o argumento baseado no direito a liberdade reprodutiva dos pais, apesar de este
argumento n&o configurar um valor em si. Acrescera ainda como argumento a defesa do
bem representado pela saude e que este recurso permite acautelar, ao prevenir o
nascimento de cidaddos com doencas graves (v.g., sindroma de Lesh-Nyhan, hemofilia, ou
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distrofia muscular de Duchenne). Em sentido contrario, acentua-se uma abordagem
utilitarista do conhecimento e das metodologias disponiveis.

Por outro lado, e em contraponto a visdo da selec¢cao de um embrido subsequente a
DGPI como instrumentalizagdo do processo reprodutivo e da vida humana, surge a contra-
argumentacao de que este processo consubstancia um mal menor, face a “inevitabilidade”
da posterior interrupgéo voluntaria de uma gravidez baseada em DPN, a realizar na fase fetal
do desenvolvimento, num embrido portador de uma mutacao responsavel pelo eclodir de
doenga grave no nascituro ou que tem fortes probabilidades de a vir a ter.

7.3. Seleccdo de embrides recorrendo a tipagem do sistema de
histocompatibilidade HLA

A tipagem do sistema de histocompatibilidade HLA tem como indica¢des (ESHRE,
2005):

- haver um filho anterior do casal afectado por neoplasia ou doenca de natureza

geneética que é passivel de ser curada por transplantacao de células estaminais
do sangue do cordao umbilical de um irmao com compatibilidade HLA ou para o
qual é esperado poder prolongar a vida com a transplantagéo;

- ser tecnicamente possivel combinar a tipagem HLA com a deteccdo de
mutagao em casos de risco de recorréncia para doenca autossdmica recessiva
ou com determinacdo do sexo do embrido, em casos de doenca ligada ao
cromossoma X.

O estudo HLA nao esta indicado quando o filho doente tem uma esperanca de vida de

um ano ou sofre de uma situacdo de doenca aguda que n&o permite realizar a
transplantacéo de células estaminais com seguranca.

A tipagem do sistema de histocompatibilidade HLA de um embrido e a sua selecgéo
em funcdo da compatibilidade com um filho anterior, de modo a ser fonte de células para
tratamento de doenga de um irmdo, surge como uma forma de instrumentalizagcdo. O
embrido é tratado como um meio e ndo como um fim em si, dado que apenas sera
implantado se for compativel com o ser humano a quem se destinam as células (se for util).

Os embrides que tenham sido implantados e gerado um novo ser nascido, por
corresponderem a um determinado e necessario perfil de compatibilidade com um ser ja
nascido, hdo-de ficar marcados pelo facto de terem sobrevivido porque eram uteis, passando
a saber, quando atingirem a razdo, que tiveram a sorte de serem uteis. Provavelmente, ndo
se sentirdo mais do que um “utensilio”, algo que teve a sorte de ndo ser descartado, mas
nao alguém desejado em funcdo de si. Outros foram eliminados, pela simples razdo de nao
servirem.

O recurso a DGPI nestas condigdes nem sequer pode ser justificado como um meio de
acautelar a saude de uma nova vida humana.
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No entanto, nos casos em que a ponderagao ética considere aceitavel a realizagao de
DGPI para seleccao de embrides por tipagem HLA, por razdes médicas que digam respeito
ao proprio embrido, ndo parece de rejeitar a realizagdo de estudos adicionais dirigidos para o
emparelhamento histocompativel dos embrides destinado a salvar um irmao doente por
doacao futura de células. Ja ndo parece merecer sustentacio ética o recurso a DGPI para
seleccdo de embrides de modo a serem futuros dadores de células histocompativeis para
um irm&o doente, se o estudo nao estiver indicado por razbes que se prendem com o
proprio. Neste caso, estara em causa a instrumentalizacdo do embrido para beneficio de
terceiros (Galjaard, 2003; ESHRE, 2003).

Os argumentos anteriores s&o contrariados por outros autores que, como Pennings et
al (2002), defendem que a crianga dadora de células estaminais apds o nascimento, também
€ objecto de amor e sentida como individuo. Por outro lado, argumentam ainda que esta
crianga sentira que fez o que um familiar deve fazer por outro familiar, pelo que tera um

sentimento de orgulho por saber o quanto contribuiu para o bem-estar de um irméo.

8. Aspectos éticos da seleccado de embrides por razées nao médicas

Quando a selecgao do sexo do embrido tem motivacbes nao médicas, sao invocadas,
como razdes proeminentes e que devem ser tradicionalmente geridas pelos pais (Zhuang e
Zhang, 2003):

- 0 bem social e individual que representa o desejo de ter filhos do sexo

culturalmente preferido;

- 0 assegurar da utilidade econémica da descendéncia dentro da familia;

- 0 assegurar do equilibrio da descendéncia em termos de sexo numa dada

familia;

- e o determinar da ordem de nascimento em termos do sexo.

Independentemente das razbes sociais e psicologicas presentes, salientam-se as
preocupacdes éticas e o registo utilitarista. Estard em causa a visdo de que um tipo de sexo
e logo um determinado tipo de pessoa tem mais valor do que outro em fung¢do do sexo, o
que sustenta determinados esteredtipos que atentam contra a igual dignidade da pessoa,
independentemente do sexo. Devera também ser ponderado o que significa este método
como discriminagdo na base do sexo quando estiver em causa a eliminagdo de embrides do
sexo feminino, em continuagdo da tradicional opressdo do sexo feminino, para além da
dimensao que advém da eliminagdo de um embrido e do seu valor intrinseco. A finalidade
sera, tdo so, a selecgéo de filhos em fungcdo do gosto dos pais, que estariam a influenciar as
caracteristicas da descendéncia, por razdes supérfluas. Assenta no direito a liberdade
reprodutiva, com as limitagées que esta comporta.

A liberdade reprodutiva antes invocada deriva do principio da autonomia. Tem na sua
génese a reivindicagdo dos casais no sentido de poderem decidir sobre o numero de filhos
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que desejam ter e a idade em que os desejam ter e, posteriormente, incluiu o direito a
reproducdo, sem discriminagédo de qualquer tipo. Agora, anexa a escolha do tipo de filho que
se quer.

Na sequéncia da liberdade reprodutiva, surge a escolha (“slippery slope”), sem que o
embrido e futuro ente nascido seja objecto de ponderacdo dos seus interesses, valendo
apenas a satisfagdo do casal. A escolha decorrente da autonomia do casal, por esta via, de
um filho com determinadas caracteristicas traduz um “direito” de decidir sobre uma nova
vida, e expressa um designio de “posse” sobre um ser humano, que n&o encontra suporte
ético. Entra em choque com a autonomia do futuro ente nascido, traduz a instrumentalizagao
de um ser humano e nao respeita os principios da beneficéncia, da nado-maleficéncia e da
justica distributiva. Propde, tdo s6, uma selecgdo de embrides por vontade dos pais, sem
qualquer contrabalango que interesse ao filho, como seja o mais frequentemente invocado
da ocorréncia futura de doencga grave e intenso sofrimento. No dmbito da justica distributiva,
cria assimetrias da despesa, ao deslocar meios que s&o necessarios para diagnosticar e,
eventualmente, para tratar ou prevenir condigdes de doenga grave, num ambiente de
recursos limitados disponiveis para a saude.

Em sintese, a seleccdo de embrides baseada na identificacdo do sexo genético por
DGPI, na auséncia de razdes medicas poderosas, mas pelo sexo em si, merece objeccgoes
major (Ethics Committee, 1999): a discriminagdo em fungdo do sexo, o controlo da
descendéncia tendo por base razdes supérfluas, a sobrecarga iniqua de trabalho médico e
de recursos da saude, a perturbagao psicolégica da descendéncia nascida por via desta
seleccdo pelas excessivas e, eventualmente, desproporcionadas expectativas que sao
postas sobre os seus ombros, os conflitos eventualmente gerados dentro do casal devidos a
divergéncias sobre o sexo a escolher e o potencial desequilibrio que pode ocorrer em termos
da proporg¢ao de individuos do sexo masculino/feminino, a nivel da sociedade.

Em 2001, cerca de 70% dos centros de investigacdo que faziam parte do consortium
da ESHRE sobre DGPI opunham-se a selecgdo de embrides em razdo do sexo, na auséncia
de uma indicacdo de natureza médica (ESHRE, 2002).

9. O potencial eugénico do DGPI

As questdes relacionados com o potencial eugénico do DGPI ja foram abordadas
previamente pelo CNECV no relatério-parecer sobre reprodugdo medicamente assistida (n°
3/CNE/93) e retomadas, mais recentemente, no relatério sobre procriagdo medicamente
assistida (n°® 44/CNECV/2004). As questdes do eugenismo estdo ainda presentes no relatorio
n°® 48/CNECV/2006 sobre clonagem humana.

Naturalmente que os argumentos aduzidos para a necessidade da escolha de
embrides apés DGPI e a sua ndo implantagdo no utero materno quando sdo portadores de
mutacdes patogénicas ndo radicam em consideragbes eugénicas. Contudo, mais do que o
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diagnéstico genético em si, as questdes major que se pdem relacionadas com o DGPI, e que
se traduzem em medos e preocupacgoes, dizem respeito a possibilidade de criar “bebés por
desenho” (Zhuang e Zhang, 2003), o que ocorre, por exemplo, quando sao eliminados
embrides por razdes sociais, em funcdo do sexo determinado por DGPI.

Com o avango do conhecimento, podera chegar o dia em que seja possivel a seleccao
de embrides em funcéo de caracteristicas como a dotagdo em inteligéncia, a estrutura fisica
futura ou as atitudes comportamentais! E ainda que sem justificagdo cientifica, podera haver
a tentagao de desenvolver processos no momento entendidos como capazes de melhorar a
espécie humana, a partir desse conhecimento. Por esta via, esquecer-se-ia que o homem é
fruto, para a maioria das suas caracteristicas, da interacgéo entre os produtos dos genes e o
meio ambiente e que se afigura praticamente impossivel a construgdo de um algoritmo que
permita antever o “homem perfeito” para um determinado ambiente. Ainda assim, se fosse
possivel construir esse algoritmo, num tempo subsequente e decorrente de previsiveis
alteragbes ambientais incontrolaveis, outro algoritmo seria necessario para refazer o “homem
perfeito”!

Ha o desejo do homem de elevar ao extremo a utilidade de cada um dos membros da
familia humana e a felicidade de cada homem, através de todo o bem que for possivel
proporcionar, num determinado tempo, independentemente dos meios para o alcangar.
Contudo, na opinido de Maria do Céu Patrdo Neves e Pedro Fevereiro (Relatério
n°48/CNECV/2006), “o principio da utilidade ndo se confunde com o principio da
beneficéncia, igualmente teleolégico e consequencialista, na medida em que, ao contrario do
“‘bem”, definido em si mesmo, pela sua natureza, a “utilidade” é definida em funcdo dos
sujeitos e de uma pluralidade de circunstancias. No contexto especifico da ética aplicada,
enquanto o principio da beneficéncia exprime a obrigatoriedade de realizagdo de um bem
efectivo, o principio da utilidade exige a ponderagéo entre beneficios e prejuizos e a opcéo
pelo mais util ou maximizagao do bem (T. Beauchamp e J. Childress, 2001)”.

A vingar a perspectiva utilitarista antes descrita, fica em duvida a visdo que se
desenvolvera na sociedade em relagdo aos deficientes profundos, aos portadores de
anomalias que ndo ameacem a sobrevivéncia do ente nascido, ou inclusive, em relacdo aos
seres humanos que representem variacdes extremas da normalidade, como os andes ou 0s
portadores de surdez congénita. Provavelmente, os deficientes ou os desviantes da curva da
normalidade n&o terdo direito a viver, numa sociedade em que um determinado esteredtipo
estético, a conveniéncia ou um mero prejuizo material suplantem o valor da dignidade
humana inerente a cada vida humana, em nome de um ideal de normalidade ou de perfei¢cao
(Chakravarti et al., 2004). Assim, ndo contrariar teses utilitaristas que instrumentalizem o ser
humano, sem consideragédo por qualquer beneficio objectivo para o mesmo ser humano, é,

ainda que por omisséo, eticamente errado.

22



RELATORIO SOBRE DIAGNOSTICO GENETICO PRE-IMPLANTAGAO

Por extensdo, também para o embrido, o grau de dignidade sera medido em fungéo do
seu estatuto genético, em termos de “normalidade” ou de “anormalidade” do ente nascido a
que dara origem, sem qualquer ponderagao para a solidariedade.

10. Das razées para a aceitabilidade e para a rejeicao do DGPI

O principio da precaucao deve estar presente no modo como as vantagens e as
desvantagens atribuidas ao DGPI venham a ser reguladas, havendo que ponderar as
consequéncias das decisbes a tomar, com cautela, objectividade, responsabilidade e
solidariedade presente e com o futuro.

Neste momento, ha razdes que se podem elencar para banir em definitivo o DGPI e
razbes para a sua manutengéo.

Como razdes para o DGPI ser banido, por n&o ser aceitavel eticamente, incluem-se:

- o facto de um embrido corresponder a um ser humano unico e irrepetivel, fruto

de criagao, pelo que a sua destruicdo voluntaria, € destruicdo de vida humana
e, por isso, inaceitavel;

- o facto de um embrido humano ser considerado por alguns como pessoa que
inicia a sua existéncia no momento da fecundagéo (Galjaard, 2003)

- o facto de implicar a produgdo de embrides humanos para a seguir 0s
seleccionar (Galjaard, 2003);

- a falta de respeito pelos designios da natureza e o entendimento de que a
eliminagao voluntaria de embrides os contraria;

- o facto de ser falacioso dizer que o DGPI é um recurso “terapéutico” — na
sequéncia da identificagcdo de um embrido como portador de uma mutacao
geneética considerada grave, ndo é o seu tratamento, mas a sua destruicao que
estd em causa;

- o facto de o método, ndo sendo intrinsecamente mau ou ofensivo, colocar a
sociedade no topo de uma rampa cuja descida ndo € controlavel em termos de
intervengcdes a nivel do melhoramento genético e do controlo da evolugao
humana;

- o facto de pér na mulher um excesso de pressao (Galjaard, 2003);

De forma mais moderada, alguns entendem que deve haver uma moratéria que iniba,
temporariamente, o uso do DGPI, até que uma reflexdo mais profunda seja produzida sobre
os seus limites e implicacdes. Na verdade, ha multiplas questdes para as quais ndo existem
respostas e estas podem ser preocupantes. Que consequéncias tera a tomada de
consciéncia sobre a falta de equidade, quando uns tém meios para realizar DGPI e outros
nao? Como reagird a sociedade perante cidadaos deficientes ou doentes que resultem de
opcgdes de casais que tenham recusado o DGPI por razdes morais e éticas? E os filhos
afectados compreenderdo a sua condigdo? Agradecerado o facto de estarem vivos ou sentir-
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se-80 vitimas das opgdes dos seus pais e culpa-los-a0? Como reagirdo os filhos de casais

que se sentem instrumentalizados para servirem de fonte de células para tratarem um irmao,

sabendo que se nado servissem teriam sido eliminados? Qual a reac¢do dos pais a muita

provavel falta de correspondéncia entre o que esperavam de um filho escolhido em fungao

de um esteredtipo e o “produto” que pode nada ter a ver com o ideal de filho que

esperavam?

E ha ainda desvantagens inerentes ao DGPI que, ndo aparecendo como razdes para o

banir, devem ser também ponderadas, como sejam:

o facto de um casal que nao tenha problemas de infertilidade, necessitar de
proceder a FIV ou a ICSI, uma vez que os embrides para serem analisados
necessitam de ser produzidos “in vitro”, o que acarreta custos materiais e de
indole emocional elevados;

a falta de respostas claras no que respeita as consequéncias das intervengoes
sobre a mulher para desenvolver FIV, em relacdo aos efeitos da estimulacao
hormonal para producéo de multiplos ovacitos;

o0 desconhecimento sobre eventuais perturbagbes do desenvolvimento dos
embrides transferidos para o utero materno, apés sofrerem bidpsia para recolha
de blastémeros;

a necessidade de ser claramente assimilado pelos casais o facto de, em
sequéncia de toda a complexidade do processo, apenas em 20% dos casos em
que houve transferéncia ter lugar uma gravidez, com a possibilidade de
ocorrerem gravidezes multiplas;

a possibilidade de serem obtidos falsos resultados, como os falsos negativos,
em casos de mutagdes autossdmicas dominantes, se o estudo por PCR nao
amplificar o alelo mutado, com a consequente transferéncia de um embrido, no
pressuposto de que o alelo mutado ndo estava presente, o que podera

determinar o nascimento de um filho doente.

Em contraponto, o DGPI pode ser eticamente aceitavel, pelo que ha necessidade de

reflectir sobre as vantagens que decorrem da sua pratica, dado que:

é considerado que o “status” completo de um ser humano é adquirido
gradualmente durante o desenvolvimento intrauterino (Galjaard, 2003);

é considerado que o embrido sera “ensouled” em algum estadio da vida
intrauterina (Galjaard, 2003);

€ considerado que o bem-estar e a saude da futura mae e a prevencado do
sofrimento da futura crianga justificam os procedimentos (Galjaard, 2003);

evita o desenvolvimento de gravidezes cuja interrupcdo teria lugar na fase fetal,
altura em que o traumatismo fisico e psicolégico para a mulher pode ser

relevante;
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sustenta a escolha do melhor para os filhos, o que é entendido genericamente
como um bem e como um direito por muitos casais;

estd em sintonia com a disponibilidade actualmente existente e aceite pela
sociedade para a realizagdo de testes genéticos em fetos e para a subsequente
interrupgdo voluntaria da gravidez, nos casos em que as consequéncias de
uma anomalia genética determinarem uma doencga ou deficiéncia grave;
consubstancia o que é considerado actualmente um posicionamento aberto da
sociedade em termos morais e éticos;

respeita a visdo de um valor actual da sociedade que identifica a saude como
um dos maiores bens.

25



RELATORIO SOBRE DIAGNOSTICO GENETICO PRE-IMPLANTAGAO

11. Glossario

ABERRACAO CROMOSSOMICA: Qualquer anomalia do nimero ou da estrutura dos
cromossomas, visivel por meio de microscopia de luz.

ABORTO: Expulsdo espontanea ou provocada do embrido ou do feto. No caso do feto, refere-
se a sua expulsao antes de ser viavel.

ACONSELHAMENTO GENETICO: Processo que permite a uma pessoa doente ou aos seus
familiares em risco para uma doenca, que pode ser hereditaria, serem informados sobre as
consequéncias da doenca, a probabilidade de a desenvolver ou transmitir e os modos de a prevenir
ou melhorar.

ALELO: Forma alternativa de um gene. Refere-se a um de dois ou mais alelos que podem
ocorrer num mesmo locus de um par de cromossomas homologos (um dos alelos € de origem
paterna, o outro de origem materna). Os alelos podem ser diferentes, por exemplo, devido ao
polimorfismo de um Unico nucledtido.

AMNIOCENTESE: Procedimento para obteng¢ao de liquido amnidético e do seu contetudo celular
por via transabdominal, para DPN. Realiza-se, habitualmente, pela 152 semana de gravidez. Permite
detectar anomalias cromossomicas, defeitos do tubo neural, metabolopatias e defeitos moleculares.

ANEUPLOIDIA: Situagdo em que ha um numero de cromossomas que nao € um multiplo exacto
do numero hapléide (v.g., 2n-1 ou 2n+1, em que n é o numero hapléide de cromossomas).

ANOMALIAS CONGENITAS: Alteragdes estruturais ou funcionais decorrentes de perturbacdes
do desenvolvimento fisico (anomalias da morfogénese) presentes ou determinadas no momento do
nascimento ou “in utero”, que ndo sejam originadas por traumatismos durante o parto. Podem néo ser
diagnosticadas ao nascer, em fungéo da localizagédo e/ou tradugéo funcional.

AUTOSSOMAS: Todos os cromossomas humanos, com a excep¢do dos cromossomas
sexuais. Na espécie humana ha 22 pares de autossomas.

BLASTOCISTO: Fase do desenvolvimento embrionario que se inicia cerca do 5° dia apos a
fecundacgao. O blastocisto é constituido por cerca de 150 a 200 células, dispondo-se as células numa
camada externa designada trofoblasto (de que se originam a parte fetal da placenta e as estruturas
que ligam o embrido e o feto a circulagdo sanguinea materna) e num aglomerado interno designado
massa celular interna ou embrioblasto. Das células do embrioblasto derivam as estruturas do ser
humano na sua vida intrauterina e extrauterina.

BLASTOMEROS: Células constituintes de um embrido até a fase de moérula, inclusive.

CARIOTIPO: Conjunto de cromossomas de uma célula. Nome também comummente usado
para a distribuicao padronizada dos cromossomas metafasicos ou pré-metafasicos, tendo em conta as
dimensdes, a morfologia e o numero (ver “Ideograma”).

CELULAS ESTAMINAIS: Células indiferenciadas com capacidade para proliferar
indefinidamente. Quando se dividem, uma das células-filha pode evoluir para uma forma diferenciada
e a outra manter-se como célula estaminal.

CONGENITO: Caracter que esta presente (ou determinado) no momento do nascimento. Nao é
sinénimo de genético (ver “Genético”). Pode ser de origem ambiental ou hereditaria.

CONSENTIMENTO: Acto pelo qual uma pessoa afirma o seu acordo no que respeita a
realizagdo de um diagnoéstico ou tratamento, ou concorda com a sua inclusdo num processo de
investigacéo.

CONSTITUCIONAL: Diz-se de uma caracteristica genética que esta presente em todas as
células nucleadas do organismo.

CORDOCENTESE: Procedimento para obter sangue fetal directamente do corddo umbilical, por
puncao percutaneo, destinado a DPN ou terapéutica fetal.

CROMOSSOMAS: Estruturas em que se encontram os cerca de dois metros de DNA de um
genoma dipldide humano. Além do DNA, sao constituidos por multiplas proteinas histonicas e nao
histonicas. Nas células interfasicas dispdem-se como estruturas muito finas, abaixo do limiar de
resolugdo da microscopia de luz. Durante a mitose os cromossomas sofrem condensacéao tornando-se
visiveis em microscopia de luz. Os pares de cromatides visiveis durante a mitose resultam da
condensacgao dos cromossomas duplicados durante a fase S do ciclo celular.

DIAGNOSTICO PRE-NATAL (DPN): conjunto de procedimentos que sdo realizados para
determinar se um embrido ou feto é portador ou ndo de uma anomalia congénita.

DNA: Acido desoxirribonucleico. Estrutura bicatenar, formada por duas cadeias constituidas
pelos desoxirribonucleétidos de adenina (A), timina (T), citosina (C) e guanina (G), enroladas em
hélice e de modo que em frente a uma timina fica na cadeia complementar uma adenina e em frente a
uma citosina fica na cadeia complementar uma guanina. Entre as duas cadeias, os nucleétidos estao
ligados por pontes de hidrogénio (duas entre A e T e trés entre C e G). Ao longo de cada cadeia os
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nucledtidos estdo unidos por ligacdes diester de fosfato. A sequéncia de nucleétidos na cadeia de
DNA representa a informacgao genética.

DOENCA GENETICA: Condig&o provocada por alteragées de um ou mais genes ou do nimero
ou da estrutura dos cromossomas e que conduzem a expressao de sinais e sintomas de doenga no
seu todo ou em parte. As alteragdes podem ser herdadas (ver: “Constitucional”’), ou adquiridas
(presentes apenas em algumas células do organismo, por terem ocorrido apés a formagao do ovo ou
zigoto).

DOMINANTE: Refere-se a um caracter que se exprime quando ha heterozigotia para o gene
que o determina. A expressao ocorre na presenga de uma copia normal do alelo.

EMBRIAO: Designagéo do produto de concepgao que, na espécie humana, se estende até &
oitava semana do desenvolvimento intra-uterino.

ETICA: Area do saber que investiga sobre o que é bem no agir do homem na busca do
comportamento que conduza a plena realizagdo da pessoa, no dambito de uma solidariedade com os
outros que seja globalmente justa.

EUGENIA: Utilizagdo de medidas de indole genética destinadas a melhorar ou aumentar, em
futuras geragdes, as qualidades hereditarias de uma populagéo inteira.

EUPLOIDIA: condicdo em que uma célula apresenta o nimero normal de cromossomas para a
espécie (n=46, na espécie humana).

EXPRESSIVIDADE: Traduz diferengas quantitativas na expressdo de um gene, podendo a
expressao do caracter variar de pouco acentuada a grave (grau de expresséo a nivel individual). A
forma fruste consiste na expressdo muito discreta de uma anomalia, doenga ou sindroma, sendo, por
isso, dificil de distinguir na linha normal da variagéo.

FAMILIAR: Qualquer condigéo (tragco) que é mais comum em parentes de um individuo afectado
do que na populagao geral. Pode nao ser de natureza genética.

FENOTIPO: Caracteristicas fisicas, bioquimicas e/ou fisioldgicas observadas num individuo ou
numa célula, resultantes da interacgdo do meio ambiente com um gene ou genes.

FETO: Designagao do produto de concepgdo que, na espécie humana, abrange o periodo
compreendido entre a oitava semana do desenvolvimento intra-uterino e 0 momento do nascimento.

GAMETAS: Células reprodutivas maduras (ovécitos e espermatozéides), com um numero
hapldide de cromossomas, com capacidade para originarem um ovo ou zigoto, por fecundagéo de um
ovacito por um espermatozéide.

GEMEOS: Irm&os que se desenvolvem simultaneamente durante uma gravidez.

GENE: Unidade de hereditariedade. Sequéncia da cadeia nucleotidica de DNA capaz de
transmitir informagdo genética e de expressar essa informagdo por codificagdo de uma cadeia
polipeptidica (um gene pode codificar cadeias polipeptidicas diferentes, v.g., quando ocorre “splicing”
alternativo) (ver “splicing”).

GENETICA: Ciéncia que estuda as leis da hereditariedade.

GENETICA MEDICA: Ramo da Genética que estuda os mecanismos da transmiss&o hereditaria
e da expressao génica aplicados a patologia humana.

GENETICA MOLECULAR: Estudo da estrutura, da forma de expressao e da fungéo dos genes,
a nivel molecular.

GENETICO: Diz respeito a uma situagéo ou trago que depende da expressdo de um gene ou
genes para se manifestar. Pode ser ou ndo hereditario.

GENOMA: Todo o componente genético de um virus ou de um procariota ou, nos seres
eucariotas, o componente genético hapldide ou dipléide de uma célula.

GENOTIPO: Constituicdo génica de um individuo no que diz respeito aos alelos de um locus.

GERMINAL (Linha): Diz respeito as células que, nas génadas do respectivo sexo, dao origem
aos gametas masculinos (espermatozoides) ou femininos (ovacitos).

HEMIZIGOTIA: Presenga de um unico alelo no genoma, condigao que se verifica, normalmente,
para a grande maioria dos loci do cromossoma X, nos individuos do sexo masculino. Corresponde
também a condi¢cbées anormais (v.g., apos delecgdo) em que, em vez de um gendtipo dipldide, se
encontra uma unica cépia de um alelo.

HEREDITARIO: Refere-se a trago ou caracter que se transmite geneticamente dos progenitores
a descendéncia.

HETEROGENEIDADE ALELICA: Condigdo em que um fenétipo (ou fendtipos muito
semelhantes) sdo determinados, de um modo independente, por alelos diferentes localizados no
mesmo locus.

HETEROGENEIDADE GENETICA: Condicdo em que um fendtipo (ou fendtipos muito
semelhantes) sdo determinados, de um modo independente, por alelos localizados em loci diferentes.

HOMOZIGOTIA: Condi¢cao em que ocorrem dois alelos idénticos num determinado locus de um
par de cromossomas homologos.
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MASSA CELULAR INTERNA: Conjunto de células pluripotentes do embrido na fase de
blastocisto, que se localizam no seu interior, num dos polos, e que podem dar origem a um organismo
completo mas ndo aos seus anexos.

MONOGENICO: Caracter ou afecgdo causada por um s6 alelo ou um s6 par de alelos situados
num determinado /locus.

MORULA: Embrido com 12 a 16 blastdémeros, que se forma cerca de trés dias apds a
fecundagao do ovécito.

MUTACAO: Toda a alteragdo permanente do genoma de uma célula em relagdo a uma
sequéncia de DNA de referéncia, transmissivel as células filhas. Pode dizer respeito a um Unico
nucleodtido (ver «Mutagédo pontual») ou ser mais extensa. Uma mutagdo que ocorre nos gametas é
hereditaria; uma mutagao que ocorre nas células somaticas néo é hereditaria.

PCR (“Polymerase Chain Reaction”). Reac¢do de polimerizagcdo em cadeia utilizada para
amplificar determinadas sequéncias de DNA. Sao usadas duas sequéncias oligonucleotidicas de DNA
flanqueadoras, como iniciadoras da replicagdo (“primers”). Recorrendo a uma polimerase do DNA
fazem-se replicagdes sucessivas da sequéncia de DNA inicial.

PENETRANCIA: Traduz a frequéncia da expressao fenotipica de um determinado gene numa
populagdo. E quantificada em percentagem (razdo percentual entre o numero de individuos que
exprime o gene e o numero de individuos da populacdo que efectivamente o transporta no seu
genoma). A auséncia de penetrancia € a auséncia de expressédo do gene no fenétipo, embora o gene
exista no genoma. Ha penetrancia completa (100%) quando o gene se manifesta sempre que esta
presente. A penetrancia incompleta pode ser elevada ou baixa. Nos casos de baixa penetrancia
poderdo estar em causa variagcdes subtis da sequéncia de DNA ou polimorfismos que concedem um
aumento pequeno ou moderado do risco relativo para o caracter ou doenga em causa.

PORTADOR (“Carrier”): Individuo saudavel que possui um gene mutado na forma
heterozigoética, ou uma translocagao ou inversdo cromossémica equilibrada.

PREDISPOSICAO GENETICA: Factor ou conjunto de factores de natureza genética que
predispde para uma determinada patologia ou patologias ou que, pelo contrario, protege o seu
portador de determinada patologia ou patologias.

RASTREIO (genético): Estudo em larga escala para despitagem dos elementos de uma
populacao de forma a identificar os que estdo em risco de desenvolver ou de transmitir uma doenca.

RECESSIVO: Gene ou caracter que s6 se manifesta em homozigotia ou em hemizigotia.

RECORRENCIA: repeticdo de uma condigao.

RECORRENCIA (risco): Probablidade de se repetir em préxima gestagdo, uma condigéo ja
observada num ou mais descendentes de um casal.

RISCO: Probabilidade de ocorréncia de um acontecimento particular. Os valores do risco
variam entre zero e um, correspondendo o zero a condicdo em que o acontecimento nunca ocorre e
um a condi¢cao em que o0 acontecimento ocorre sempre.

SINDROMA: Conjunto de sinais e sintomas, mas também de alteragdes funcionais ou
bioquimicas que ocorrem em associagao uns com os outros. A caracterizagdo de uma sindroma pode
nao identificar a causa, mas reduz o numero de possibilidades. Numa sindroma ha um espectro
fenotipico, ou seja o total de anomalias que a caracterizam. Habitualmente, ndo estdo presentes todas
as manifestagdes fenotipicas da sindroma, num mesmo individuo, sendo também frequente observar
variagao da intensidade da expressado de uma ou mais das manifestagoes.

SINGAMIA: Fusao dos pré-nucleos masculino e feminino.

SOMATICO: Diz respeito as células, estruturas e processos encontrados num individuo,
excluidas as células germinais.

TERAPIA GENICA: Procedimento destinado a curar uma doenca de natureza genética, por
integracdo, em células do organismo, de uma cépia normal de um gene mutado ou em falta, ou por
modulagdo da expressao génica. A terapia génica somatica atinge apenas as células somaticas. A
terapia génica germinal altera o genoma das células germinais.

TESTE GENETICO: Procedimento analitico dirigido para a caracterizagdo de um gene
especifico, do produto que codifica ou da sua fungado, ou para o estudo de outro tipo de DNA ou
cromossomas, em qualquer dos casos destinado a detectar ou excluir a presenga de uma alteragao
associada a doenca ou anomalia de natureza genética, que pode ser transmitida & descendéncia.

TESTE GENETICO (pré-sintomatico ou predizente): Estudo genético feito em individuos sem
manifestacbes de doenga (sem sinais, nem sintomas). Permite identificar os portadores de uma forma
mutada de um gene que, com grande probabilidade, seja patogénica em idade posterior ao momento
de realizagao do teste, ou para os descendentes.

TROFOBLASTO: Camada celular externa de um blastocisto que da origem a parte fetal da
placenta.
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ZIGOTO: Célula dipléide resultante da fecundagao de um gameta feminino hapléide por um
gameta masculino também hapléide, seguida de fusdo dos pré-nucleos.
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13. Anexo

DIAGNOSTICO GENETICO PRE-IMPLANTAGAO
Enquadramento legal a nivel europeu1

Alemanha | Embryonenschutzgesetz, Enquadramento restritivo, com intuito de
EschG - 13 de Dezembro de 1990 reforgar a protecgdo ao embrido.
(protecgcéo do embriéo)

A lei nao proibe expressamente o DGPI,

Stammenzellengesetz, mas a interpretagéo de alguns dos seus
StZG - 2002 artigos conduz a sua interdigéo: Sec. 8.1;
(células estaminais) paragrafo 2.1 da sec. relativa a utilizagéo

abusiva de embrides humanos.
Ordem dos Médicos — Linhas de

orientacdo (vinculativas)

Nationaler Ethicrat (Conselho Nacional
de Etica)

Parecer sobre o diagndstico genético
antes e durante a gravidez (23 de Janeiro

de 2003)

Austria Lei Federal (S. 275) — 1992 Sem referéncia expressa, o enquadramento
Lei sobre a Medicina Reprodutiva é restritivo, presumindo-se a proibigao do
Regula a PMA e introduz alteracges e DGPI (artigo 9/1).

aditamentos ao Cddigo Civil

Comité de Bioética
Parecer de Julho de 2004

Bélgica Decreto Real de 14 de Dezembro de O DGPI apenas é permitido para fins
1987 sobre genética humana (as terapéuticos. Os centros autorizados,
restantes técnicas continuam sem acessiveis a quem deles tenha comprovada

respaldo legal, mesmo na legislagado sobre | necessidade, sdo patrocinados por fundos
investigacdo em embrides adoptada em publicos.

2003)

Dinamarca | Lov um kunstig befrugtning — n.° 460, de | O Comité Nacional de Saude é competente
10 de Junho de 1997, com alteracdes para licenciar o uso de DGPI para HLA,
introduzidas em 2004 caso a caso.

(PMA) O DGPI em matéria de doengas

hereditarias graves ou anomalias
Decreto n.° 758 de 30 de Setembro de cromossomicas relevantes é permitido no

1997, sobre fertilizacao invitro e DGPI ambito de um protocolo de investigacao
aprovado pelo Comité de Etica para

SUNDHEDSSTYRELSEN Investigacgao.

Comité nacional de Saude — orientagbes |Cap. 2,arts7.1,7.2 e 8.

sobre PMA;

Relatorio sobre aspectos éticos, médicos
e econdmicos do DGPI

Espanha |Ley sobre Técnicas de Reproduccion Os centros devidamente autorizados podem

Humana Asistida praticar DGPI para diagnéstico de doencgas
(PMA) hereditarias graves de apari¢édo precoce,
Maio de 2006 sob autorizacao expressa da autoridade
Proj. 621/000044 de 10 Maio de 2006 sanitaria competente e precedida de

parecer favoravel da Comision Nacional de

! Este documento foi elaborado por Cintia Aguas, secretaria executiva do CNECV, de acordo com dados actualizados a Margo
de 2006.
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Reproduccion Humana Asistida.
Art. 12,n°%s 1e 2

Finlandia |Sem legislagao especifica (a lei sobre N&o sendo interditas por lei especifica, o
investigacdo médica n.° 488/1999 nao acesso ao DGPI é feito no entanto sob
contempla esta técnica) aprovagao de comissao de ética,
consentimento informado e autorizagao de
uma autoridade nacional para os assuntos
médico-legais.

Franga Code Civil O DGPI, entre outras técnicas, é permitido
Code de la Sainté Publique sob fiscalizagdo da Agence de Biomedicine,
Lei n.° 94-654 de 29 de Julho de 1994 exclusivamente para fins médicos, a casais
Lei n.-° 2004-800 - 6 de Agosto de 2004 | heterossexuais.

Decreto 98-216 de 24 de Margo Code de la Sainté Publique — Il parte, livro I,
(Enquadramento em matéria de bioética — | titulo Ill, capitulo I, L. 2131.1 a 5.
aditamento ao Cod. Civil e ao Code de la
Sainté Publique)

Grécia Lei n.° 3089/23 de Dezembro de 2002 O DGPI é permitido desde que autorizado
Lei n.° 3305/27 de Janeiro de 2005 por uma autoridade independente, que
também licencia os Centros onde tais
técnicas sao aplicadas com base em
financiamentos publicos.

Irlanda Sem legislagao especifica A 25% emenda a Constituigdo, porém,
presume a sua proibicdo face a este
diploma fundamental.

Parlamentary Debates (Diario Oficial das
Sessées Parlamentares) Vol. 544, n.° 1, de
14 de Novembro de 2001

Italia Lei n.° 40/2004 (PMA) O DGPI é proibido.

Noruega |Lov om humanmedisinsk bruk av Enquadramento resritivo: o0 acesso é
bioteknologi m. m) — L. N.° 56 de 5 de limitado a casais (relacdes estaveis)
Agosto de 1994, com as alteragdes heterossexuais, em casos de doengas
introduzidas em 2003 genéticas graves sem tratamento posterior
(Lei sobre a Aplicagdo Médica da disponivel.
Biotecnologia)

Holanda Wet op Bijzondere Medische O DGPI pode ser praticado sob licenga do
Verrichtingen - WBMV Ministro da Saude Publica, em centros
(lei sobre actos médicos determinados) devidamente licenciados.

Decreto sobre Investigagcao Genética e
aconselhamento Genético (Baseado no

WBMV)
Portugal Lei n.° 32/2006, de 26 de Julho O DGPI é permitido para diagnéstico,
(PMA) tratamento ou prevencao de doencgas

genéticas graves, sob orientagdo do
Conselho Nacional de Procriagéo
medicamente Assistida, e destina-se a
pessoas provenientes de familias com
alteragdes que causam morte precoce ou
doenga grave, quando exista risco elevado
de transmiss&o a sua descendéncia.

Arts. 28° e 29°
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Reino HFEA — 1990 O DGPI é permitido implicitamente no
Unido (Lei sobre Fertilizagdo Humana e ambito da detecgédo de anomalias genéticas
Embriologia) ou cromossémicas do embrido antes da
implantagéao.
A realizagdo do DGPI depende de prévia
licenca de comités de licenciamento do
HFEA.
Suécia Lag om atgarder i forsknings O DGPI apenas pode ser praticado para
n.° 115 — 14 de Marg¢o de 1991 diagnéstico de doencgas hereditarias graves
(procedimentos em uso e investigagdo em | e progressivas que conduzam a uma morte
ovécitos humanos fertilizados) prematura e para as quais ndo exista
possibilidade de tratamento.
Directivas do Ministério da Saude e dos
Assuntos Sociais sobre o Diagnéstico
pré-natal e DGPI — 1995
Suica Fortplanzungsmedizingesetz — FmedG) | O DGPI ¢ interdito. Art. 5-3
— 1998, em vigor desde 2001 No entanto, o Parlamento Suigo mandatou
(PMA) o Governo a fim de verificar se tal interdicao
devera ser alterada.
Conselho | Convencgao sobre os Direitos do Proibe a utilizagdo de técnicas de PMA para
da Europa | Homem e a Biomedicina escolha do sexo da crianga a nascer, salvo

para evitar doencas hereditarias graves
ligadas ao sexo (Art. 14°)
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