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A Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF) — ou, como é mais comummente
conhecida: Paramiloidose ou ainda, “A doenga dos Pésinhos” — ¢ uma doenga genética
de transmissdo autossomica dominante, que se manifesta apenas na idade adulta através
de uma neuropatia sensitiva, motora e autonomica progressiva e fatal.

Os avangos verificados na édrea da genética médica permitiram, a partir de
meados dos anos 80 e para outras doengas autossémicas dominantes de manifestacio
tardia, a identificacdo do gene mutante responsavel, ainda numa fase completamente
assintomatica. Esses avangos vieram provocar igualmente, o aparecimento — e posterior
desenvolvimento - de novas disciplinas capazes de poderem responder a algumas
lacunas que necessitavam ser resolvidas. O aconselhamento genético (AG) passou a ser
uma 4rea que apresentou grandes evolucdes a par das descobertas que iam sendo
efectuadas e das crescentes respostas — como a variedade de testes genéticos - que iam
sendo apresentadas a populagfio para a resolugéio de algumas problematicas provocadas
por certas afecgdes genéticas. Essa evolucgio traduziu-se na sensibilizag@o para questdes
de natureza psicossocial que poderiam estar implicadas. O lugar da psicologia, na area
do AG, foi sendo, assim, conquistado a medida que iam sendo identificadas algumas ’
limitages da medicina preditiva.

E inserido no paradigma psicoldgico do aconselhamento genético e no contexto
de consultas desenvolvidas num servico que realiza testes genéticos pré-sintomaticos
para doengas de manifestacdo tardia herdadas de forma autossémica dominante, que o

presente trabalho empirico se desenrolou.




Assim, o presente estudo teve como objectivo, verificar o impacto psicologico
provocado pela comunicagdo do resultado do teste genético pré-sintomdtico a uma
amostra de 70 individuos (44 do sexo feminino; 26 do sexo masculino; média de idades
= 24.3) identificados como portadores do gene mutante da PAF, de forma a ser possivel
responder 4 seguinte questdo: serd que o resultado positivo no teste pré-sintomatico
afecta emocionalmente o individuo, no sentido de o deprimir e de o deixar sem grandes
perspectivas relativamente ao seu futuro?

Foram elaboradas as seguintes hip6teses de estudo:

1) Os sujeitos, em risco, que resolvem fazer o teste genético pré-sintomatico da

PAF, deprimem ap6s receberem a comunicagio do resultado de portador do
gene mutante para esta doenga;

2) Esse estado depressivo vai reflectir-se, meses mais tarde, numa falta de

esperanca (ou boas expectativas) relativamente as suas vidas e ao seu futuro.

Desta forma, recorreu-se a aplicagio de dois instrumentos de medida, Escala
Auto-aplicada para a Avaliagdo da Depressdo de Beck e a Escala de Avaliagdo das
Expectativas de Beck (ou, no original, Beck Hopelessness Scale). A recolha dos dados
foi realizada em trés momentos: 1) antes da realizagfo do teste genético, 2) tr€s semanas
e 3) seis meses, apos a comunica¢do do resultado de portador.

Os resultados sugeriram que, para a grande maioria dos sujeitos, os valores da
depressdio e o nivel de esperanga se situaram em niveis indicadores de auséncia de
perturbagéio, pelo que, aparentemente, as hipoteses do estudo foram infirmadas. Tentou-
se, a partir da vasta pesquisa bibliografica e da tendéncia evidenciada pelos resultados,
perceber e reflectir acerca da natureza deste tipo de testes genéticos, estabelecendo-se

também algumas linhas directrizes para possiveis futuras investigagdes.



INDICE GERAL




INTRODUCAQ GERAL

CAPITULO I - O DESPONTAR DA GENETICA HUMANA

CAPITULO 2 - GENETICA MEDICA

INDICE GERAL

-------------------------------------------------------------------------------------------

PARTE I — DA GENETICA HUMANA A GENETICA CLINICA

1.1- MOVIMENTO FUGENLCO «.ooviieeereecrcmrinsmsesmsessssssssss s s
1.2 - MOV[MENTO MENDELIANO ...ooocivieiemresersssmsasssesssmasssesesosses
13- EM SINTESE... PARA UMA REFLEXAO

------------------------------------------------------------------

2.1- GENETICA MOLECULAR
2.1.1- O gene
2.1.2 - A hip6tese “um gene - uma enzima”
2.2- TRANSMISSAO GENETICA E AS MUTACOES
72.1- Padrdes detransmisséo genética
2.2.2 - Mutagdes

73 . CLASSIFICACAO DAS DOENCAS GENETICAS

CAPITULO 3 - ACONSELHAMENTO GENETICO (AG) convssersesnssssssmesseers

3.1- PERSPECTIVA HISTORICA DO AG
3.1.1 - Os primeiros Servi¢os
3.1.2 - Paradigmas do AG

3.2- APSICOLOGIANO AG

Pag.

11

17

21
32
36

44

45
45
48
53
54
55
59

65

67
67
70




PARTE Il — NO UNIVERSO DO ACONSELHAMENTO

GENETICO:

TRABALHO PRATICO

NOTA INTRODUTORIA «....eeeeevennaenseeeenieseeesennaassentnasssentansssssnsannnes

CAPITULO 4 - ESTUDO EMPIRICO ...oovvernreecesincrsissnsssrsssessessissasesssnssssnssasss

4.1 - INTRODUCAO ..ottt e,

4.1.1- A Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF)
4.1.2 - Estudos prévios relativos & PAF/Fundamentagio do

estudo empirico

4.9 - DEFINICAO DO PROBLEMA ...oouiiieueiiiceerennmansensssesesencssas s

43 = METODOLOGIA ...ooivierieieeceiiiimmnmesscesteseestss s s

4.3.1 - Caracterizagfio da amostra
4.3.2 - Procedimento
4.3.3 - Instrumentos de medida
4.4 - RESULTADOS ..oooeoiieeieeeie e eeeeeeisessnesss s ass s ssae s s s s seesses

4.4.1 - Dados sociodemograficos
4.40 - Andlise descritivo-analitica dos resultados das escalas
45 - DISCUSSAOD oottt e e

CAPITULO 5 — CONCLUSOES FINAIS ..ocovveirrrvinseeisisisiiaieenniseneanssssessasasasenes

BIBLIOGRAFIA

ANEXOS

-----------------------------------------------------------------------------

Pag.



INTRODUCAO GERAL




INTRODUCAO GERAL

As ultimas décadas do Século XX foram eximias em descobertas e transformagdes
na sociedade cientifica biomédica. As inovagoes tecnoldgicas possibilitaram o alargamento
do conhecimento e a abertura de novas 4reas do saber, motivando o aparecimento de
novos e originais projectos de investigagéo.

A area da Genética foi uma das que evidenciaram as mais espantosas descobertas e
que, aos poucos (desde meados do século passado), foi ganhando maior destaque ¢
fornecendo maiores contributos para o desenvolvimento das ciéncias biomédicas.

De facto, o desenvolvimento dos conhecimentos sobre Genética Humana em
paralelo com a evolugdo da Medicina provocaram a emergéncia de uma nova disciplina, a
Genética Médica, preocupada em estudar e “resolver” determinadas patologias recorrendo
3 intervengiio genética — qual esperanga renovada com o intuito de debelar o sofrimento
humano...

Talvez, como em todas as situagdes inovadoras, se assista actualmente a uma
cuforia algo desmedida, muitas vezes assustadora, acerca dos recursos desta disciplina: a
descoberta do genoma humano, a possibilidade de manipulagiio genética, a reprodugdo
medicamente assistida, o diagnostico pré-natal ou a clonagem humana, impulsionadas pela
Engenharia Genética, sao cada vez mais uma realidade que necessita ser encarada com
muitas reticéncias e reflexdes ético-morais apuradas.

Todavia, a Genética Médica foi, talvez, uma das disciplinas mais importantes para
um corte epistemoldgico observado na Medicina do Século XX, colocando a énfase da

sua praxis na detecgdo precoce de genes mutantes de determinadas patologias, mas em
p ,

1



INTRODUCAO GERAL




INTRODUCAO GERAL

As tltimas décadas do Século XX foram eximias em descobertas e transformacdes
na sociedade cientifica biomédica. As inovagdes tecnologicas possibilitaram o alargamento
do conhecimento e a abertura de novas areas do saber, motivando o aparecimento de
novos e originais projectos de investigagdo.

A 4rea da Genética foi uma das que evidenciaram as mais espantosas descobertas ¢
que, aos poucos (desde meados do século passado), foi ganhando maior destaque e
fornecendo maiores contributos para o desenvolvimento das ciéncias biomédicas.

De facto, o desenvolvimento dos conhecimentos sobre Genética Humana em
paralelo com a evolugdo da Medicina provocaram a emergéncia de uma nova disciplina, a
Genética Médica, preocupada em estudar e “resolver” determinadas patologias recorrendo
4 intervenciio genética — qual esperanca renovada com o intuito de debelar o sofrimento
humano...

Talvez, como em todas as situagdes inovadoras, se assista actualmente a uma
euforia algo desmedida, muitas vezes assustadora, acerca dos recursos desta disciplina: a
descoberta do genoma humano, a possibilidade de manipulagdo genética, a reproduco
medicamente assistida, o diagndstico pré-natal ou a clonagem humana, impulsionadas pela
Engenharia Genética, sdo cada vez mais uma realidade que necessita ser encarada com
muitas reticéncias e reflexdes ético-morais apuradas.

Todavia, a Genética Médica foi, talvez, uma das disciplinas mais importantes para
um corte epistemoldgico observado na Medicina do Século XX, colocando a énfase da

sua praxis na detecgfio precoce de genes mutantes de determinadas patologias, mas em

11



individuos saudaveis — a énfase deixa de ser na cura de doengas ja instaladas no individuo,
deixa de ser também na prevencdio do seu aparecimento, passa a ser na predicdio — nasce a
Medicina Preditiva.

A Medicina Preditiva traz, na minha opinido, um corte epistemolégico nas ciéncias
médicas, porque ¢ dirigida a pessoas saudaveis (porém em risco), porque diagnostica, de
facto, uma afeccdo (ao contrario da Medicina Preventiva) quando, a partir de um teste
genético de analise sanguinea identifica o seu gene mutante porém, muito antes de este se
manifestar, porque a sua prética, para determinadas situagdes, ndo fornece meios de evitar
a manifestaciio dessa afecgfio e/ou o seu tratamento (cura)!

A identificagio dos genes mutantes responsaveis por algumas doencas genéticas de
manifestaciio tardia, deu acesso a que Servigos especializados pudessem fornecer um tipo
de teste que informasse os individuos em risco e com vontade de saber sobre o seu
estatuto de portador (ou nfo). Mas esta ¢ das tais situacSes em que 0 resultado positivo
do teste nada pode ajudar no sentido da prevengio da doenca ou a forma de a tratar.

No local onde realizo a minha actividade clinica - Centro de Genética Preditiva e
Preventiva (CGPP), da Universidade do Porto -, acorrem individuos que desejam fazer o
teste pré-sintomético de algumas doengas monogenéticas herdadas de forma autossémica
dominante. Dadas as suas caracteristicas e o seu alto grau de penetrancia (Bennett-Jones,
1998), o teste torna-se bastante fidedigno, uma vez que a manifestagdo destas doengas ndo
dependem de factores exteriores (como habitos de vida, tratamentos de prevencéo, etc.):
mediante um resultado positivo, a pessoa sabe que, mais cedo ou mais tarde, vai

desenvolver a doenga.



Estes individuos quando decidem fazer o teste — ¢ uma decisdo livre e apenas
possivel de por em pratica atingida a maioridade — viveram anos de incerteza sobre se
carregavam ou ndo o mesmo “mal” de alguns dos seus familiares mais directos.

O dia em que comparecem & comunicacdo do resultado do teste pode ser
encarado como um marco no percurso de suas vidas. O dia em que marca o anfes € 0
depois. O dia em que termina essa incerteza e que pode emergir uma certeza insustentavel
— é-se portador. O “primeiro dia do resto de suas vidas”... A partir dai, o presente € 0
futuro tém um novo dado que o passado ndo detinha.

Esta mudanca estd patente, de imediato, na forma como traduzem o resultado.'
Muitos utentes ap6s saberem que séo portadores do gene mutante, passam logo a assumir
a sua presenga com o pragmatismo da frase: «Eu tenho a doenca» - o perverso da situacio
& que, de facto ainda ndo tém a doenga (estdo tdo saudaveis como antes de fazerem o
teste) e o gene identificado ja esta presente muito antes de terem nascidol...

Apesar deste lado perverso, ndo podemos negar a importdncia dos testes
genéticos. Parece 6bvia, a ajuda prestada a tantos individuos (pelo menos os que decidem
realiza-1o) que convivem com este tipo de doengas h4 décadas e o apoio que ¢ fornecido a
essas familias que, de geragdo em geragdo, vao interiorizando o fardo a que estdo
condenadas. No entanto, deve-se questionar a sua natureza, conhecer o seu impacto na
vida emocional de quem o realiza: serd legitimo um diagnostico de uma doenga que, na
altura do teste, é apenas uma miragem, mas que o seu resultado pode alterar todo um
estilo de vida futuro? Como ird “ser” essa pessoa apos o resultado? Ira aproveitar da
mesma maneira as oportunidades da vida? Ira ser mais prudente, menos segura das suas

capacidades? - sdo muitas as questdes, € poucas as respostas.
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Devido a todas as probleméticas de natureza psicossocial implicadas, fala-se, desde
1993 numa nova area de investigacdo das Ciéncias Humanas denominada de Genética
Psicossocial (Harper, 1993) preocupada em explorar, aprofundar e reflectir sobre estas
questdes e desenvolver praticas clinicas que assegurem o apoio necessario aos utentes dos
Servicos desta area da Medicina Preditiva.

Embora a investigacio psicoldgica nesta area seja muito recente (0s primeiros
trabalhos publicados, no estrangeiro, datam de meados/finais dos anos 80 do Séc. XX),
nos tltimos anos tem-se assistido a um aumento da preocupacio da comunidade cientifica
no esclarecimento das dimensdes psicolégicas implicadas.

No nosso pais existem muito poucos artigos publicados acerca das repercussdes
que a comunicagfio dos resultados acarreta para o individuo que aceita realizar o teste
genético pré-sintomdtico. Vale-nos a bibliografia estrangeira sobre a doenca de
Huntington e os estudos portugueses realizados para o teste pré-sintomatico da doenga de
Machado-Joseph desenvolvidos no CGPP (Fleming et al., 2002).

Este trabalho surge da necessidade de alargarmos os nossos conhecimentos acerca
do impacto psicolégico que este tipo de testes genéticos, nomeadamente a comunicaggo
de um resultado positivo, podem provocar.

Escolhemos a Polineuropatia Amiloid6tica Familiar, porque ainda nfio foi
elaborado qualquer estudo neste dmbito no nosso pais. Escolhemos igualmente estudar
esta doenca por ter origem portuguesa e um grande foco de incidéncia na regiéo norte.

Quisemos verificar se existiam semelhancas ou diferencas de destaque entre os

resultados do estudo e os descritos na vasta revisdo bibliografica efectuada.
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A nossa motivacio foi também a de podermos reflectir, com base nos resultados
obtidos, de forma a despertar novas questdes que provocassem a necessidade de
desenvolver novas e mais detalhadas investigagBes. Ndo olhdmos para este estudo como
um ponto de chegada, mas sim como um ponto de partida para a abertura de novos
horizontes.

Este trabalho divide-se assim, em duas partes fundamentais: uma primeira
inteiramente tedrica, onde & descrito todo o percurso existente desde o aparecimento da
Genética até ao culminar das mais recentes inovacdes da Genética Humana e das suas
disciplinas afins; e uma segunda parte voltada para o desenvolvimento de todo o estudo
empirico que norteia a elaboragio deste trabalho.

No Capitulo I ¢ descrito o surgimento da Genética Humana a partir dos primeiros
trabalhos genéticos efectuados e dos dois movimentos que estes deram origem — 0
movimento mendeliano e o movimento eugénico. E feita uma reflexfio sobre alguns
aspectos que, embora pertencentes a historia, sio ainda muito actuais € mote para o
levantamento de algumas questdes €ticas muito prementes.

O Capitulo II esté reservado para a descrigdo de conceitos e aspectos relacionados
com a Genética Molecular e, tendo em conta os conhecimentos da Genética Médica, a
classificacdo das doencas genéticas.

Dando continuidade & evolucdo natural decorrente dos avangos cientificos, € ao
descrever a evolucdo da Genética Médica, damos no Capitulo III, uma perspectiva da
evolugdo de outras disciplinas emergentes e directamente relacionadas com sua préatica,

mencionando o aparecimento e evolucdo da pratica do Aconselhamento Genético,



enumerando os seus paradigmas até ao surgimento do paradigma psicolégico que nos vai
contextualizar para a descri¢io de todo o estudo empirico elaborado.

J& contextualizados no umiverso do aconselhamento genético, passamos no
Capitulo IV, & apresentagdo detalhada de toda a investigagfo empirica, desde a descrigdo
da doenga que serd objecto de estudo e da revisdo bibliografica directamente relacionada
com o tema, até & descricio da metodologia efectuada e apresentagfo e discussdio dos
resultados.

O Capitulo V esté reservado as conclusdes retiradas deste estudo onde também se

tenta levantar algumas pistas que julgamos serem importantes para futuras investigagdes

dentro desta area da Psicologia.
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PARTE 1

A GENETICA HUMANA




CAPITULO 1
O DESPONTAR DA GENETICA HUMANA

A comunidade cientifica considera a publicacdio dos primeiros trabalhos de Gregor
Mendel, em 1865, como o indicador da fundacio da Genética como ciéncia (Sutton,
1980). A descoberta dos principios da hereditariedade por este monge austriaco, todavia
ndo foi reconhecida pelos médicos cientistas, nem por qualquer bidlogo da época. As
conclusdes do seu trabalho realizado com ervilhas de jardim, permaneceram despercebidas
por mais de 35 anos (Thompson & Thompson, 1981).

Mais ou menos pela mesma altura, Charles Darwin publica o seu trabalho “A
origem das Espécies” (1859) que apresentava ideias novas e inovadoras para uma época
em que as ideias de Lamarck sobre a heranca dos caracteres adquiridos entendida como a
simples mistura dos caracteres dos dois progenitores, era a unanimemente aceite. Darwin
enfatizou a natureza hereditaria da variabilidade entre os membros de uma espécie, como
um factor importante na evolucdo, embora ndo imaginasse como essa hereditariedade
funcionava. Mas, este autor nunca se interessou pelo trabalho de Mendel sobre as leis da
hereditariedade.

Outro autor contempordneo de Mendel e de Darwin foi Francis Galton, que se
interessou por estudar o papel do “inato vs adquirido” (Leitdo, 1998) tendo como base as
premissas da classe alta da sociedade britanica do século XIX, a que pertencia: “... as
atitudes e a moral de um individuo sfio consequéncia da classe social a que pertence... e a
natureza (nature) mais do que a educacio (nurture) ¢ inicialmente responsavel pelas

diferencas observadas nas pessoas” (Sutton, 1980, p.3).



E a Francis Galton que se atribui a fundacfio de uma nova disciplina de estudo - a
Eugenia - disciplina que favorece a reproducgio de individuos mais fortes (mais aptos) em
detrimento daqueles cujos genes s@o considerados menos aptos, com o objectivo de
melhorar o potencial genético de uma populacdo (Sutton, 1980; Leitdo, 1998). O seu
primeiro trabalho de abordagem desta nova disciplina data de 1865 (Sutton, 1980), mas ¢
o seu livro publicado em 1869 intitulado “Hereditary Genius” que se torna famoso.

Dos muitos trabalhos publicados por Galton, salienta-se o estudo dos gémeos,
realizado em 1876, no qual comparou gémeos homo e heterozigoéticos, vindo a ser
reconhecido como uma observacio vélida para se estudar o papel da hereditariedade e do
ambiente para uma determinada caracteristica. Este autor, que também foi o
impulsionador do uso da deteccdo das impressdes digitais como forma de identificacéo
pessoal (através da publicacio do seu livro “Finger Prints”, em 1892), viria a ter um papel
crucial no inicio do movimento eugénico nos finais do século XIX na Inglaterra. Todavia,
este autor discordava com muitos dos outros membros deste movimento, uma vez que,
para ele, os estudos eugénicos se deveriam sustentar em bases cientificas solidas e
desprovidos de qualquer questdo politica e social (Sutton, 1980).

Devido as suas ideias sobre os estudos eugénicos, Galton em 1907, fundou o
Laboratory of National Eugenics at University College of London que, a partir da sua
morte em 1911, passou a chamar-se Galton Laboratory of Eugenics tendo sido o tnico
local onde, durante décadas se realizaram pesquisas em Genética Humana (Sutton,1980).

Entretanto, os estudos pioneiros de Mendel continuavam a ser ignorados pela
comunidade cientifica em geral, e por estudiosos que se preocupavam com as mesmas

questSes da hereditariedade, em particular. As Leis de Mendel, que sdo hoje consideradas
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a base da ciéncia genética, derivaram dos seus estudos com as ervilhas de jardim em que
ele cruzou linhagens puras diferindo numa ou outra caracteristica (como sendo umas
ervilhas com aspecto liso e outras rugosas) e seguiu a progénie dos cruzamentos das
geracbes seguintes. Enumerou entdo as trés leis derivadas da sua observagio:

1. Unidade hereditéria. As caracteristicas dos pais, em vez de aparecerem

misturadas nos descendentes, podem nfio se manifestar na primeira geragéo, mas podem
reaparecer completamente inalteradas na proxima geragao.

2. Segregacio. Os dois membros de um Gnico par de genes nunca se encontram no
mesmo gAmeta, segregando-se e passando para gimetas diferentes (quando tal nfo se
verifica, isto é, quando os membros de um par de cromossomas ndo segregam
normalmente, verifica-se uma anomalia grave).

3. Distribuiciio independente. Os membros de diferentes pares de genes distribuem-

se nos gAmetas aleatoriamente, ou seja, 0s cromossomas paternos € maternos
recombinam-se a0 acaso nos gametas.

Apesar destas descobertas, como foi dito, as conclusGes de Mendel foram
ignoradas durante algumas décadas e nem quando o Mendelismo foi redescoberto em
1900, Galton aceitou esses achados cientificos! Trés cientistas interessados no estudo da
hibridizacfio da descendéncia - Hugo De Vries, na Holanda, Carl Correns na Alemanha e
Erich Tschermak, na Austria - nas suas pesquisas, redescobrem, cada um, as Leis de
Mendel. O desenvolvimento da genética como ciéncia, na verdade, ndo data dos trabalhos
de Gregor Mendel, mas da sua redescoberta no inicio do século XX! (Thompson &

Thompson, 1931).



A partir daqui, duas escolas foram-se desenvolvendo, os seguidores das ideias de
Galton pertencentes a escola “biométrica” (Biometric school), também denominada de
eugénica, como Karl Pearson (um matematico que ficou conhecido pelos seus avangos nos
estudos estatisticos, como o coeficiente de Pearson), e o0s seguidores de Mendel,
destacando-se William Bateson (bidlogo interessado no estudo de casamentos
consanguineos) e Archibald E. Garrod (médico) pertencentes a escola mendeliana (Sutton,
1980).

Destes dois movimgntos, atribui-se um maior protagonismo como contribuinte
para o progresso dos estudos em genética - especificamente, em genética humana - o
mendeliano, que mais tarde viria a chamar-se simplesmente, geretista (Leitdo, 1998). Esta
atribuicfio centraliza-se mais nos efeitos negativos que 0 movimento eugénico teve para a
sociedade e em alguns trabalhos sobre a hereditariedade desprovidos de qualquer bom
senso, algo que ndo se verificou na comunidade cientifica mendeliana - muito menos
numerosa e sem tanto impacto para a sociedade do inicio do século XX - ndo dando
origem a repercussdes sociais e politicas extremistas. Contudo, convém ndo esquecer a
importancia de alguns trabathos realizados por investigadores do movimento eugénico no

desenvolvimento da genética humana.



1.1 - MOVIMENTO “EUGENICO”

Francis Galton nasceu em 1822 e foi o sétimo filho de uma familia pertencente &
alta sociedade britanica. Considerado, desde muito cedo uma crianca prodigio - aos dois
anos e meio ja sabia ler; aos quatro anos sabia escrever; aos oito ja lia com facilidade
textos em latim (Kevles, 1995) - a sua familia investiu bastante na sua educago. Iniciou o
curso de medicina, optando por troca-lo pelo de matemética que também ndo finalizou e
retomou mais tarde o primeiro mas sem nunca o vir a concluir. Preferiu vigjar, conhecer o
mundo, novas culturas e estudar geografia.

O seu interesse pela hereditariedade e, mais especificamente, pelo eugenismo, foi
influenciado pela leitura do livro do seu primo Charles Darwin “On the origin of species
by means of natural selection, or the prevention of the favoured races in struggle for
life” (1859) e pelas inimeras observacdes etnologicas que foi realizando nas suas viagens
(nomeadamente a Africa) em que, segundo ele, teve oportunidade de verificar a existéncia
de racas humanas inferiores (Kevles, 1995).

O mote estava lancado. Perguntava ele num artigo publicado no Macmillan’s
Magazine em 1865: “... nfo poderfio os menos aptos («undesirables») ser evitados € 0s
mais aptos («desirables»), multiplicados?... nfio podera o préprio Homem comandar a sua
evolugdo?...” (citado por Kevles, 1995).

Em 1869, publicou o livro “Hereditary Genius” onde apresentava os seus estudos
sobre as origens das aptiddes (ou capacidades) naturais do individuo. Comparou vérias
pessoas consideradas com aptiddes acima da média - médicos, juristas, pintores, musicos -

e verificou que a maioria deles tinham algum grau de parentesco, concluindo que as



familias mais reputadas apresentavam maiores probabilidades de virem a ter descendentes
mais dotados do que as familias vulgares. A hereditariedade, nfio s6 era responsavel pelas
caracteristicas fisicas, mas também pelo talento e caracter do individuo.

Estas descobertas convenceram Galton sobre a possibilidade de melhorar a raga
humana através de casamentos escolhidos entre familias mais dotadas durante geracdes
consecutivas e 0s menos aptos, esperava, que fossem agrupados e acolhidos nos mosteiros
e conventos onde ficariam privados de procriar (Kevles, 1995).

A eugenia dava entfio os primeiros passos. Galton definia-a como «a ciéncia cujo 0
objectivo era o melhoramento das “ragas” animais e humanas, procurando favorecer todas
as influéncias susceptiveis de dar as “ragas mais dotadas” um maior niimero de hipéteses
de prevalecerem sobre as “ragas menos dotadas” (Thuillier, 1984, citado por Zagalo
Cardoso, 1995:6).

Os seus conhecimentos mateméticos levaram-no a fundamentar os seus estudos em
analises estatisticas; construiu tabelas de célculo para determinadas caracteristicas.
Todavia, as suas analises eram pouco cientificas, razio pela qual ndo foram muito aceites
na época, mas nem por isso o fez mudar de ideias quanto & importincia da estatistica
como base de teorias e métodos nos estudos sobre probabilidade matematica (Kevles,
1995).

Os seus seguidores - primeiro Weldon e posteriormente karl Pearson -
continuaram a aplicar os avangos estatisticos no sentido de testarem as suas ideias acerca
da hereditariedade, nomeadamente em relag@o as capacidades mentais.

Os trabalhos de Pearson consistiam em calcular a variabilidade da populagio

humana e as correlacdes enire os familiares para determinada doenga, perturbagdo ou
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traco. Para o estudo da inteligéncia, por exemplo, e na auséncia de uma medida objectiva,
fundamentou-se na pesquisa de opinides de varios professores acerca das capacidades e
temperamentos dos seus alunos; depois, foi comparando essas varidveis entre as criangas e

os seus pais e entre elas e seus Irmaos, fazendo as varias correlagdes consequentes
(Keves, 1995).

Este investigador, que para Daniel Kevles (1995) foi o pioneiro do método
estatistico moderno (introduziu o teste do qui-quadrado nos estudos estatisticos), € 0
responséavel pela “matematizacdo” da evolucio e da hereditariedade e pelo emergir de uma
nova disciplina: a biometria. Para ele, a “yerdade” nos estudos realizados significava
recorrer sempre a uma metodologia de estudo rigorosa e insistia na objectividade
implacéavel dos estudos de coeficientes de correlacdo.

Os entusiastas do movimento eugénico foram indiscutivelmente estimulados pelas
redescobertas e desenvolvimento das leis de Mendel em 1900, no que toca ao seu
interesse pelo estudo da hereditariedade («... a nocdio cada vez mais abrangente que a
hereditariedade determinava ndo s6 o aspecto fisico como as caracteristicas
temperamentais, foi de extrema importéncia para o movimento eugénico» Kevles,
1995:70). Todavia, o Darwinismo Social e a evocacio que a selecgio natural € que
explicava os diferentes fenomenos sociais, influenciou de tal forma as teorias da época
que, quase tudo passou a ser explicado segundo mecanismos de selecciio natural dando
origem a um novo conceito: o de “selecgdo artificial”.

Mas, nem a literatura de ideais eugénicos ou o proprio Darwinismo Social foram
os (inicos responséveis pelo aumento da importancia do movimento eugénico e a criagdo

de toda a politica de “seleccdo artificial”. Contudo, é importante ndo descontextualizar
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estes acontecimentos sociais que se viviam no virar do século dezanove (tanto em
Inglaterra como nos EUA): a industrializacdo, o aumento dos grandes negocios, 0
fenémenos das imigracdes, tudo isto deu origem a0 aparecimento de grupos
«clandestinos” e ao aumento da criminalidade, da prostituicdo, do alcoolismo, de algumas
doengas, ou seja, a tudo o que estd relacionado com o aumento das populacdes e ao
progresso das grandes cidades («...08 estudos estatisticos realizados na época apontavam
o aumento abismal do pauperismo, da insanidade e da criminalidade...» Kevles, 1995).
Este aumento de factores “indesejaveis” na sociedade parecia facilmente encaixar-se no

raciocinio simplista de que as pessoas que chegavam eram biologicamente inferiores.

NOS ESTADOS UNIDOS DA AMERICA

Entretanto, nos finais do século XIX nos EUA, o bidlogo Charles Davenport lia os
artigos de Karl Pearson sobre a teoria matematica da evoluggo. Muito cedo no seu pais
tornou-se um pioneiro da biometria implementando os estudos quantitativos sobre a
evolucdo.

Em 1904, Davenport era director de dois grandes laboratorios de pesquisa sobre
evolucio das espécies e hereditariedade. As equipas de investigadores com quem
trabalhava, nfio sé contribuiram para o desenvolvimento da biometria como também para
o desenvolvimento dos conhecimentos em genética: 0s seus trabalhos com aves foram
muito relevantes na validacdo dos trabalhos de Mendel, assim como, mais tarde, o foram
os seus trabalhos no ser humano sobre as cores dos olhos, cabelos e pele (Kevles, 1995).

Ao contririo dos biometristas ingleses, os americanos nunca ignoraram 0s

trabalhos e descobertas de Mendel e seus seguidores (Zagalo Cardoso, 1995). Dada as



limitacSes no estudo das sucessivas geragdes na espécie humana, Davenport recorreu a
meios alternativos de estudo sobre as geragoes, coleccionando um vasto nimero de
familias e estudando exaustivamente 0s seus genogramas. Galton e Pearson, porque
apenas preocupados com 0 fenotipo (caracteres observaveis) dos individuos, estudavam
apenas os pais e filhos de uma dada familia; Davenport interessou-se mais pelo estudo do
gendtipo (constituigdo genética da pessoa) que ndo sendo directamente observével, tinha
que ser inferido e deduzido através do estudo dos fendtipos dos elementos de varias
geracdes de uma familia alargada. Esses trabalhos sobre a hereditariedade - ndo s6 de
caracteristicas fisicas, mas também de determinadas doencas entre elas o albinismo, a
hemofilia e a doenca de Huntington -, a partir do estudo do “pedigree” de vérias familias,
contribufram para os primeiros estudos de genética humana (Kevles, 1995).

Contudo, ndo negando os trabalhos dos “mendelianos”, Davenport pertencia ao
movimento eugénico. Para além de utilizar os calculos biométricos nos seus estudos sobre
algumas doengas (entre as quais a epilepsia e a insanidade mental) e sobre determinados
comportamentos sociais menos aceites pela sociedade - pauperismo, criminalidade - que
considerava serem de origem hereditaria, atribuia-lhes uma causa racica. Era da opinido
que os comportamentos eram determinados pelas racas - polacos, irlandeses, italianos (por
exemplo, classificava-os como propensos para crimes de violéncia pessoal) e outros
grupos de estrangeiros, eram considerados racas biologicamente diferentes.

Igualmente como Os sSeus precursores ingleses, atribuia o “bom humano” (as
caracteristicas boas da espécie) pertencente a classe média: aos intelectuais, artistas,

cientistas, etc.
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Com o intuito de melhorar as caracteristicas da populacio humana, Davenport
aconselhava as mulheres a informarem-se sobre a historia bioldgico-geneologica dos seus
pretendentes, de forma a evitar-se a proliferacdo dos possuidores de caracteristicas
consideradas inferiores para a espécie humana.

Influenciou e participou em algumas medidas politico-sociais de selec¢do de
emigrantes nos EUA, negando a entrada a familias com uma histéria hereditaria “inferior”.
Foi o impulsionador de medidas eugénicas negativas (de medidas de “seleccdo artificial”),
ou seja. de medidas de prevengio da reproducdo dos geneticamente inferiores
(“defectives™), recorrendo, se necessario, a esterilizagdo imposta (dizia Davenport: «...se
o estado tem o poder de tirar a vida a alguém... também pode negar o direito &
reproducdo...», citado por Kevles, 1995:47) - em 1911, a Lei da esterilizac8io j& vigorava
em seis estados, mesmo com o0s “mendelianos” a argumentarem que havia sempre 50% de
probabilidades dos “menos aptos” procriarem individuos saudaveis se se casassem com
individuos considerados “normais”. De 1932 a 1941, as Leis de esterilizagdo aumentaram
em cada vez mais estados - todos os “inferiores” eram perseguidos e levados para os
hospitais - como dizia Daniel Kevles: «Nos EUA, politica eugénica e pesquisa eugénica
estavam intimamente ligadas». Em Inglaterra, a esterilizagdo nunca foi lei mas, embora

considerada ilegal, nunca foi proibida! (Kevles, 1995).

Durante as duas primeiras décadas do século XX, tanto em Inglaterra como nos
EUA, era frequente o tema da Eugenia em debates e revistas cientificas de satide, ética ou

filosofia e em encontros das mais variadas vertentes culturais. Estava na moda; até em



letras de musica era mencionado, como na cangdo de F. Scott Fitzgerald: Love or
eugenics”!

Virios estudos de outras dreas cientificas eram influenciados pelos ideais
Darwinianos, enfatizando ainda mais a importdncia da eugenia e de uma politica de
selec¢do artificial da populacdo. Por exemplo, em finais do século XIX, na drea da
criminologia, César Lombroso atribuia um “tipo” especifico de criminoso segundo as suas
caracteristicas comportamentais e fisicas.

Relativamente a psicologia, como Galton, outros investigadores eugénicos diziam
que a inteligéncia era hereditaria. Os investigadores da psicologia, inspirados por esses
estudos, tentaram estabelecer relacdes entre a capacidade mental e as caracteristicas fisicas
do individuo. No inicio do século XX, era notodrio entre eles que esse tipo de associagdo
ndo existia (Kevles, 1995).

Todavia, esse interesse sistematico sobre o estudo da inteligéncia - nomeadamente,
em conseguir medi-la, influenciados pelos estudos biométricos do movimento eugénico -,
estimulou o psicélogo francés apreciador do método quantitativo de Galton, Alfred Binet,
nos seus estudos sobre a inteligéncia e o conceito de “idade mental”. Em 1908, as Escalas
de medi¢c3o da idade mental de Alfred Binet e Théodore Simon (o Teste de Binet-Simon)
foram divulgadas nos EUA pelo psicdlogo Henry H. Godard que as utilizou para
numerosos estudos da populagéo juvenil. Mais uma vez, esses estudos foram interpretados
a luz dos modelos e teorias eugénicas, estimulando o uso desse instrumento de medida
para comprovar os estudos de Charles Davenport acerca das caracteristicas mentais da
populagdo: ja era possivel atribuir uma classificagdo quantitativa e mais detalhada na

comprovacgdo que a inteligéncia era transmitida hereditariamente (Kevles, 1995).



NA ALEMANHA

Neste pais a implementagdo do programa eugénico, ocorreu sem qualquer base
cientifica (Zagalo Cardoso, 1995). A Lei da Esterilizacdo foi promulgada em 1933. Esta
lei era alargada mesmo aos que ndo se encontravam institucionalizados (contrariamente ao
que acontecia nos EUA), desde que “sofressem” de qualquer tipo de doenga ou
incapacidade considerada hereditaria - atraso mental, esquizofrenia, epilepsia, cegueira,
dependéncia de 4lcool ou drogas ou deficiéncias motoras - dado que consideravam uma
importantissima medida de satde ptiblica (Kevles.1995). Outra medida posta em pratica
foi a eliminagdo de criancas que nascessem com essas doencas consideradas hereditarias e
congénitas: eram internadas em hospitais para identificacdo € registo da doenga e, depois
de mortas, as suas familias eram informadas que a morte tinha sido consequéncia de uma
infeccdio respiratoria ou intestinal (Osswald, 1996). Em trés anos, a Alemanha tinha
esterilizado cerca de 225 mil pessoas (Kevles, 1995), quase dez vezes mais, o niimero de
esterilizacdes realizadas nos EUA no perfodo de dez anos!

Estas medidas foram o principio de todo o programa eugénico Nazi, que tinha o
objectivo de melhorar a raga germdnica (ariana). Mas elas decorriam separadamente das
politicas de regime anti-semita. Antes de 1933, o anti-semitismo nfo estava contido nos
ideais eugénicos; nesse periodo, certos artigos de jornais cientificos assumiam os judeus
alemaes como pertencentes também a raga ariana (Kevles,1995).

Contudo, & medida que Hitler se tornava contra 0 povo judeu, a politica racial nazi
e o programa eugénico foram-se fundindo num sé movimento e ideologia. Diz Adolf
Hitler no seu “Mein Kampf’ de 1925: «...se todos os individuos tivessem a mesma

possibilidade de sobreviver e de se reproduzirem, os menos bons reproduzir-se-iam t&o



rapidamente que 0s melhores seriam relegados ao tltimo plano... (A natureza) se nao
deseja que os individuos fracos acasalem com os fortes, muito menos deseja que uma raga
superior se misture com uma inferior, ja que o trabalho de milhares de sépulos em fazer
progredir a humanidade seria inutilizado de uma s6 vez» (Hitler, 1998; p.224-225). Assim,
a partir desta ideologia, anos mais tarde, a proibicdo de casamentos com pessoas “menos
aptas™ alargou-se aquelas com um “passado racial” diferente do ariano e, ao mesmo
tempo, era dado um subsidio as familias consideradas com caracteristicas racicas
superiores (arianas) se estas tivessem mais do que dois filhos (Kevles,1995).

Em 1939, a eutanasia foi permitida por lei para determinadas classes de deficientes
institucionalizados, sendo os judeus (tal como 0s ciganos) - qualquer que fosse o seu
estado mental ou fisico - considerados classes inferiores e, portanto, institucionalizados em
asilos do estado (Kevles,1995; Osswald,1996) e dai, semanas mais tarde, para um centro
de exterminio.

Durante os primeiros anos do nazismo, os eugenistas americanos € ingleses néo
imaginavam o mar de sangue que corria na Alemanha. Do pouco que iam sabendo,
consideravam essas medidas admirdveis, tal era a organizagdo € 0S resultados obtidos
(Kevles, 1995) - referiam-se, evidentemente, as medidas de esterilizagao coerciva postas
em prética - sem nunca imaginarem as repercussdes ou 08 meandros de tais solugBes. As
ordens de Hitler nunca foram publicadas em boletins oficiais, eram apenas apresentadas
aos responsaveis dos “programas médicos” a por em prética, sendo ignoradas durante

muito tempo pela maioria das pessoas e, consequentemente, pela comunidade estrangeira

(Osswald, 1996).



A época em que o nazismo nasceu foi propicia ao seu desenvolvimento ¢
implementagio. Recorde-se que Hitler comegou a escrever o “Mein Kampf” em 1924, em
1925 foi editado pela primeira vez: vivia-se um periodo em que maior parte das areas
cientificas eram influenciadas ainda pelo Darwinismo Social; as ideias de Galton sobre a
importancia da sua nova ciéncia - Eugenia - estavam cada vez mais valorizadas; nos EUA
muitos estados a legislavam a esterilizagdo coerciva de doentes ou pessoas “Inferiores™. A
forma como tudo comegou na Alemanha, indicava que era mais um pais a aderir aos ideais
eugénicos tal como acontecia nos EUA, na Inglaterra ou até mesmo na antiga URSS
(Zagalo Cardoso, 1995), o seu desenvolvimento é que foi muito mais grave e calamitoso -
como refere Walter Osswald (1996): «A “higiene racial” tornou-se numa no¢ao tdo
comummente aceite que as Universidades criaram varios institutos com essa designagéo...
(as) leis raciais de Nuremberg, baseadas na nogdo da inferioridade e perigosidade da raga
judaica, foram bem aceites pela populag&o... (p.535)»; 0 nazismo era “biologia aplicada”,
como afirmava um dos colaboradores directos de Hitler, Rudolf Hess (Citado por
Osswald, 1996).

No entanto, as calamidades do nazismo foram-se descobrindo e essa descoberta
provocou uma poderosa reac¢do anti-eugénica, vindo apenas reforgar a posi¢do de alguns
investigadores (americanos e ingleses) que, mesmo antes de se conhecerem os horrores do
holocausto, reconheciam os principios erroneos de todo o movimento eugénico. Em 1932,
alguns admitiam que as pessoas ditas normais também podiam ser portadoras de genes
“defeituosos” que poderiam vir a manifestar-se na descendéncia; em finais dos anos 30,

por exemplo, alguns investigadores da inteligéncia, j4 reconheciam que os bons resultados



nos testes de QI dependiam muito da educaggo e do ambiente s6cio-cultural do individuo,
sendo essa a razdo porque os emigrantes tinham resultados inferiores (Kevles, 1995).

Aos poucos, a eugenia - pelo menos como ciéncia - foi sendo desacreditada.
Muitos investigadores, provenientes da escola eugénica - J. B. S. Haldane e C. P. Blacker,
em Inglaterra; Lancelot Hogben e Julian Huxley, nos EUA - ndo concordavam com as
medidas sociais e politicas eugénicas postas em pratica com o intuito de melhorar a
populagfio humana. Enveredaram pelo caminho alternativo de reprovagéio das medidas
governamentais, continuando a considerar a varidvel biologica como essencial na
diferenciaciio das caracteristicas humanas, muito mais do que a educagdo ou cultura
(Kevles, 1995).

Valorizando a componente biologica nas suas investigacbes sobre a
hereditariedade, os reformistas do eugenismo continuaram as suas pesquisas, contribuindo
também para o desenvolvimento da genética humana: Haldane descobriu as primeiras
mutacdes ligadas ao cromossoma X; Lionel Penrose foi quem descobriu a primeira
mutacdo autossémica. A forma como essas descobertas poderiam ser “utilizadas” € que
poderia ser diferente, consoante se tratasse de um investigador com uma ideologia mais
direccionada para a eugenia ou mais direccionada para a genética... Todavia, o “novo
movimento eugénico” ja nio manifestava, pelo menos oficialmente e pela maioria dos seus
tedricos, objectivos raciais. Como dizia Penrose (citado por Kevles, 1995): o fdnico
interesse racial que a genética humana teria que ter, seria com a “ra¢a humana” como um

todo.



1.2 - MOVIMENTO “MENDELIANO”

Os investigadores deste movimento (mais tarde denominados geneticistas) nunca
se confundiram com as ideologias eugénicas, dado que nunca acreditaram na nogao de
“caracter unico”. Eles sabiam que, para que determinada caracteristica se manifestasse
(fen6tipo), eram precisos muitos genes e ndo apenas um - na terminologia da genética, a
hereditariedade, era entendida numa base poligenética. Por exemplo, em relagdo a
inteligéncia, mesmo admitindo que pudesse ser hereditaria, oS mendelianos nunca
evitariam que os menos inteligentes procriassem, porque sabiam que durante a fecundagdo
os genes dos dois progenitores ‘r-se-iam recombinar segundo um elevado nimero de
probabilidades.

Se por um lado as ideias de Galton serviram de base para o desenvolvimento de
ideais desprovidos de qualquer funcdo cientifica valida e para a emergéncia de medidas
politico-sociais graves, 0S estudos de Mendel continuaram a ser explorados e
desenvolvidos pelos seus seguidores a margem de todas esses acontecimentos.

Gregor Mendel (que nasceu no mesmo ano que Francis Galton) estudou vérios
cursos - fisica, quimica, matemtica, botanica e zoologia - nas Universidades de Olmutz e
Viena. Entrou para o Mosteiro Agostinho de Brunn em 1843, nfio tanto por devogdo a
vida sacerdotal mas porque lhe proporcionava meios para desenvolver os seus interesses
cientificos (Kevles, 1995). Tendo acesso a um enorme jardim, comegou a desenvolver o
seu programa de pesquisa sobre a hibridizaco de diferentes ervilhas. Durante dez anos

produziu cerca de 30.000 plantas, analisando a distribuiciio dos caracteres de geracio em
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geracio. Estudou sete pares de caracteres cujo os dados obtidos serviram de base para a
sua teoria enunciada em 1865 a Sociedade de Natureza Humana de Brunn.

Nesse artigo, Mendel mencionou que, numa planta para cada caracter existiam
dois “elementos”. Cada “elemento” era separado na formacio dos gimetas (de acordo
com a sua lei da segregacdo dos caracteres); segundo a lei da distribuicdo independente,
os “elementos” para um dado caracter recombinavam-se independentemente. Essa
recombinacdo s6 era possivel devido a jungdo dos dois gAmetas - feminino e masculino
(Kleves, 1995).

Todas estas descobertas foram ignoradas, como ja foi mencionado anteriormente,
pela sociedade cientifica. Nessa época os bidlogos estavam preocupados em estudar e
desenvolver a evolucgio das espécies segundo o ponto de vista darwiniano.

Haviam grandes discrepancias nos objectivos das suas investigagBes e na
metodologia praticada. Os evolucionistas da altura focavam-se na problematica da
adaptaciio das espécies - ou seja, a tudo que conduzia as mudancas das espécies. Mendel,
por outro lado, interessava-se pela transmissdo sucessiva dos caracteres - isto &,
interessava-se por estudar o que levava a estabilizacio das caracteristicas de uma espécie.
O trabalho desses bidlogos era maioritariamente descritivo e especulativo. O de Mendel
era experimental, analitico e quantitativo (Kevles, 1995).

Aos poucos a comunidade cientifica foi-se aproximando mais da metodologia de
Mendel e, com o virar do século os cientistas comegaram 2 valorizar mais os trabalhos
experimentais, analiticos e concretos.

Foi por esta altura, em 1900, que as investigacdes de Mendel foram redescobertas

por Tschermak, De Vries e Correns.
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Nos EUA e na Inglaterra o Mendelismo foi imediatamente seguido por um
consideravel numero de investigadores da evolugdo, entre eles estava William Bateson
que, em 1902 a partir das suas investigagdes, comprovou também as Leis de Mendel. Este
acérrimo defensor dos estudos de Mendel, nos anos que antecederam a 1* Guerra Mundial
atribuiu o nome “Geneticistas” aqueles cujos estudos ndo seguiam a metodologia
“hiométrica” desenvolvida por Pearson.

Também em 1902, Walter Sutton da Universidade de Columbia demonstrou que,
durante a divisdo celular, os cromossomas comportavam-se segundo as Leis de Mendel.
Trés anos depois, verificou que a determinago do sexo era causada através dos processos
dewg@@mumwm%d%cmmmwm%XeY.

Outros geneticistas comprovaram as teorias de Mendel noutro tipo de plantas €
animais. A medida que as iam confirmando e desenvolvendo, iam complementando-as, por
exemplo, concluiram que 0s “elementos” de Mendel responséveis pela transmissdo dos
diferentes tragos (ou caracteres) eram 0S Genes.

Thomas Hunt Morgan (Universidade de Columbia), no inicio dos anos 30, a partir
dos seus estudos com as moscas Drosophila melanogaster, identificou o cromossoma
como o local onde se encontravam €ss€s genes (Kevles, 1995).

Contudo, se a teoria de Mendel foi, durante as primeiras décadas do Século XX,
desenvolvida a partir de investigacoes realizadas em organismos experimentais (plantas e
animais mais simples) por ser mais fécil o estudo das sucessivas geragBes de descendentes,
o objectivo principal era o reconhecimento dos principios da hereditariedade no Homem

(Sutton, 1930).
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O inglés Archibald Garrod, no entanto, preocupou-se desde o inicio em verificar a
teoria na espécie humana. Este médico interessado na pesquisa de determinadas doengas
metabolicas - a alcaptontiria, a cistinfiria, pentosuria e o albinismo - tomando
conhecimento das Leis de Mendel redescobertas, verificou que as pessoas afectadas
evidenciavam sintomas logo apds o nascimento e que, numa familia, ocorria esta doenga
em alguns irmAos mas ndo em toda a frateria; verificou também que os pais desses doentes
regra geral nio eram doentes. Aprofundou entdo as suas pesquisas através de estudos
sobre consanguinidade na doenga alcaptontria e, em 1902, publicou as suas conclusdes
referindo a hip6tese que a alcaptonuria seria uma doenga herdada segundo principios de
hereditariedade recessiva de Mendel (Sutton, 1980; Kevles, 1995). Tal como sucedeu com
Gregor Mendel, os trabalhos de Archibald Garrod, tiveram um fraco impacto na
comunidade cientifica da época e s6 foram redescobertos quatro décadas depois (Sutton,
1980).

Embora durante a primeira década do Século XX tivessem existido outros
estudiosos das Leis de Mendel com pesquisas efectuadas no Homem - C.C. Hurst (colega
de Bateson e seu aliado na “guerra” contra os “Biometristas”), em 1907, demonstrou a
transmissdo da cor dos olhos segundo padrdes de hereditariedade mendelianos; Charles
Davenport, nos EUA, comprovou que as cores dos cabelos e da pele também eram
transmitidas da mesma forma - foram os trabalhos dos investigadores mendelianos
realizados em organismos experimentais - para além dos ja mencionados, existem ainda os
estudos realizados por J. B. Haldane ou R. A. Fisher - que tiveram mais éxito e
reconhecimento na validacio dos trabalhos de Mendel durante os primérdios do século

(Sutton, 1980).
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1.3 - EM SINTESE... PARA UMA REFLEXAO

Apesar de ser o “movimento mendeliano” que, a partir de determinada altura passa
a chamar-se genetista e ao qual se atribui a origem da Genética, torna-se dificil separar os
contributos dos vérios investigadores pertencentes a estes dois movimentos para o
aparecimento duma nova disciplina: a Genética Humana.

Numa primeira fase, a que se situa entre a redescoberta das leis de Mendel e os
primeiros estudos de Galton até aos anos 30 do século XX, esta destringa torna-se mais
simples. Os contributos do movimento mendeliano foram indiscutivelmente os mais
proveitosos e, sobretudo, néo conduziram a sociedade a medidas extremas e nefastas para
a populagfio. Mas, o movimento eugénico também (embora em muito menor proporgdo)
ajudou no desenvolvimento dos conhecimentos em genética, nomeadamente no que
concerne: 4 vontade dos investigadores em saber mais sobre os processos de
hereditariedade humana; aos estudos sobre célculos estatisticos e de probabilidades; e as
pesquisas sobre os pedigrees das familias alargadas - nfio ¢ por acaso que, alguns autores,
atribuem como pioneiros da Genética Humana, os nomes de Galton e Garrod (Thompson
& Thompson, 1981), porque os seus estudos se verificaram no ser humano. Obviamente,
o nome de Garrod evidencia-se mais, juntamente com o do bi6logo Bateson (este ja tinha
reconhecido o significado genético de casamentos consaguineos em pais de pessoas
afectadas recessivamente) conseguindo provar no Homem o que 0S Se€us colegas
estudavam em organismos simples: as Leis de Hereditariedade de Mendel.

Contudo, no periodo ulterior & Segunda Guerra Mundial, a partir das revelagdes

do holocausto, da desvalorizagio da ideologia eugénica e a emergéncia de um novo



movimento eugénico, mais direccionado para a pesquisa cientifica ¢ menos valorizado pela
sociedade em geral, a destringa foi ficando cada vez mais ténue. Nesta fase houve ento,
necessidade de reformular os erréneos ideais eugénicos. Os investigadores ainda
apelidados de “eugénicos”, ndo mais negaram as descobertas dos seguidores de Mendel,
reconheciam-nas e tentaram desenvolvé-las também. No que concerne a investigagdo
cientifica, “mendelianos” e “eugénicos”, comegaram a CoTrer e a lutar pela mesma causa: a
investigagfio cada vez mais detalhada sobre a hereditariedade humana.

O desenvolvimento dos conhecimentos na area da genética deveu-se também as
pesquisas realizadas por investigadores de outras disciplinas como, estatistica, bioquimica,
biologia, fisiologia, dgmograﬁa, psicologia e medicina. Nos anos 40 do mesmo século, a
interac¢do das vérias disciplinas ja era uma evidéncia (Kevles, 1995).

Nos seus primeiros anos, entre 1930 e 1945, a Genética Humana, era ja uma nova
disciplina cientifica em Inglaterra (Kevles,1995). De salientar que, mesmo antes do
descrédito pelo movimento eugénico € do declinio de toda a sua ideologia, em 1932, Sir
Walter Morley Fletcher juntamente com Haldane, Hodgen e Penrose, criaram o Primeiro
Comité de Genética Humana - ji nesta altura, um movimento emergente se definia no
grupo de alguns seguidores da eugenia.

Durante os anos 50, o Galton Laboratory era enumerado como pertencente ainda a
uma ideologia virada para a pesquisa cientifica eugénica. Por esta razdo, Penrose (director
da instituicdo) decidiu, em 1954, alterar o nome para Galton Laboratory of Human
Genetics.

Se durante muito tempo, os estudos em genética foram realizados fora do meio

médico - nas faculdades de medicina ndo existiam departamentos de genética: inicialmente,



porque as experiéncias eram realizadas em plantas e animais simples; anos mais tarde,
porque a genética ndo era vista como um meio terapéutico de doencas -, a0s poucos
tornava-se cada vez mais relevante a interacgio entre a medicina e a investigacdo genética:
0s “geneticistas humanos”, ndo podendo gerar geragdes experimentais, tinham que obter
os seus dados através das experiéncias clinicas, artigos cientificos e dados fornecidos nos
hospitais e instituicdes psiquidtricas. Os gémeos idénticos (homozigoticos) tornaram-se
um grupo muito util para 0s estudos genéticos, especialmente se fossem criados em
ambientes separados e o estudo de casamentos consanguineos para a compreensao dos
padrdes de transmissdo de genes recessivos, foram fundamentais. Fol Garrod - durante a
primeira década do século XX - inspirado nas pesquisas desenvolvidas por um bi6logo,
que langou o primeiro sinal de interaccdo entre estudos realizados por geneticistas
médicos e nio médicos (Thompson & Thompson, 1981). O esfor¢o no encorajamento do
uso da genética para fins médicos € para 0 melhoramento da qualidade da populacio
humana (como um todo e ndo tendo em conta as diferentes ragas) por parte do novo
movimento eugénico, impulsionou o interesse na abertura de servigos de aconselhamento
na rea. Aos poucos, a medicina comecou a interessar-se cada vez mais pela genética.
Todavia, os primeiros centros de “aconselhamento” na area da genética, abriram
em locais especificos e néio em departamentos dos hospitais gerais universitarios. Segundo
Daniel Kevles (1995), a abertura, nos anos 40, da Clinica Hereditaria da Universidade de
Michigan sob a direcgio de James Neel marca o aparecimento do primeiro centro de
aconselhamento nos EUA. Em Inglaterra, a primeira clinica abriu em 1946 no Hospital for
Sick Children pelas méos de John Fraser Roberts. Nesta altura, o termo “aconselhamento

genético” ainda ndo era utilizado; o servigo prestado nesses centros era denominado como



higiene genética (genetic hygiene). Tal como refere Zagalo Cardoso (1995): «o
aconselhamento genético ndo teve tal designacao desde o inicio da sua prética, que alias,
antecedeu em muito o aparecimento da genética moderna» (p. 11). Com efeito, € como se
depreendera na leitura do terceiro capftulo deste trabalho. os primeiros anos do
aconselhamento genético tém muito pouco a ver com o que ¢ hoje posto em pratica nesta
area.

Fazendo uma analise longitudinal mais aprofundada dos primeiros anos da genética
humana - consultar Tabela I- verificamos que a genética e a eugenia coexistiram desde o
aparecimento  dos  primeiros trabalhos sobre hereditariedade. Coincidéncia das
coincidéncias quis a historia que oS primeiros artigos fossem publicados pelos dois
respectivos pioneiros dos dois movimentos, no mesmo ano do Séc. XIX!

Diziamos, no inicio desta sintese, que até 4 II Grande Guerra era mais facil
distinguir os contributos dos movimentos fundados por Galton e Mendel, para o
aparecimento da genética humana. Mas, provavelmente, mesmo nesse periodo, o que €
mais facil distinguir sio as ideologias vigentes na sociedade da época, os movimentos
sGcio-politicos baseados, ¢ certo, numa cultura de Darwinismo Social, que influenciava
muitas areas cientificas e, obviamente, 0s estudos sobre a hereditariedade no Homem. Em
relaciio 4 investigagio propriamente dita, essa destring¢a torna-se menos perceptivel.

A partir de uma dada altura, ao nivel da investigacdo cientifica, esses dois
movimentos foram-se progressivamente, fundindo num s6. Deixa, na nossa opinido de
fazer sentido falar neles. A preocupagdo passa pelo contributo do conhecimento da

genética para a prevencio de doencas e malformacdes transmitidas geneticamente.
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DATA AUTOR(ES) ACONTECIMENTO

1859 Charles Darwin Publica o livro “On the origin of species by means of natural
selection or the prevention of the favoured races for life” - inicio
do darwinismo social

1865 Gregor Mendel Sdo publicadas as suas Leis da Hereditariedade num artigo da
Sociedade de natureza Humana de Brunn.

1865 Francis Galton Publica o seu primeiro trabalho onde sdo expostas as questdes
acerca da existéncia de racas “menos dotadas” no Homem.

1869 Francis Galton Publica o livro “Hereditary Genius
Aparecimento da disciplina Eugenia.

Finais do Charles Davenport Toma conhecimento dos artigos de Francis Galton e Karl Pearson
séc. XIX e impulsiona o Eugenismo nos EUA.

1900 Hugo De Vries; Carl Redescobrem, cada um individualmente, as Leis de Mendel.

Correns; Erich Tschermak | Inicio “oficial” do movimento mendeliano.

1902 William Bateson Comprova as leis de Mendel e atribui o nome “genetistas” aqueles
cujos estudos ndo seguiam a metodologia biométrica.

1902 Walter Sutton Verifica que a determinagdo do sexo obedece a um processo de
segregacdo e reunido dos cromossomas X e Y.

1902 Archibald Garrod Conclui que a alcaptonuria ¢ uma doenca herdada segundo o
principio de hereditariedade recessiva de Mendel.

1904 Charles Davenport Torna-se director de dois grandes laboratérios de pesquisa sobre a
evolucio das espécies e hereditariedade nos EUA.

1907 Francis Galton Funda o Laboratory of national Eugenics at University College of
London, que, a partir da sua morte (1911) passa a chamar-se
Galton Laboratory of Eugenics.

1911 Charles Davenport Promulgada, em 6 estados, a lei da esterilizacdo coerciva.
Davenport foi 0 impulsionador das medidas eugénicas negativas
(medidas de “‘seleccdo artificial™) que deram origem 2 €ssa lei.

1925 Adolf Hitler Publica o livro “Mein kampf”

1932 WalterFletcher,Hodgen Criam o primeiro Comité de Genética Humana.

Haldane e Penrose

1933 Regime Nazi E promulgada a lei da esterilizagio na Alemanha. Hitler era
chanceler ha menos de um ano.

1939 Adolf Hitler ‘Assina a ordem de eutanasia para todos os individuos (adultos e
criancas) considerados pertencentes a ragas inferiores ou com
caracteristicas inferiores

1941 Beadle e Tatum Apresentam 0 modelo explicativo acerca do papel dos genes na
hereditariedade através da hipotese: “Um gene - uma enzima”.

1947 Sheldon Reed Cria o termo Aconselhamento Genético.

Tabela 1 — Evolucdo cr

de Aconselhamento Genético.

onoldgica da Genética Humana até ao aparecimento do conceito
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Quando se fala de genética humana, fala-se necessar jamente de uma amalgama
deconhecimentos biologicos, bioquimicos, fisiologicos, médicos e, também, psicologicos.
com o intuito de compreender o Homem até A sua mais elementar constituig@o: o seu
cddigo genético. A partir da implementagdo desta nova disciplina (nomeadamente, anos
40) na nossa opinido apenas 17 sentido falar-se de geneticistas humanos. No entanto,
convém ndo esquecer que, nas primeiras décadas desta disciplina e ao nivel da aplicac@o
pritica dos conhecimentos da genética no Homem, a nova filosofia eugénica era utilizada
como base dos servicos prestados populagdo, uma vez que, OS servicos de
“gconselhamento”, nos primeiros anos, funcionavam segundo uma perspectiva
marcadamente eugénica (ver capitulo I1I - Paradigmas do Aconselhamento Genético).

Nio deixou, pois, de fazer sentido continuar-se a falar de eugenia. Da mesma
forma que nasceram juntas, genética e eugenia cresceram € continuam ligadas.

Isto leva-nos a uma reflexdo pertinente: até que ponto 0S conceitos de genética
humana e eugenia, podem ser independentemente considerados?

Michel Renaud (1995) escreveu um artigo notavel acerca do eugenismo e do mito
da perfeigdo. O mito da perfeigéio € inerente a “imperfeicdo” humana. Todavia, este mito
que pertence ao universo do sonho, da fantasia, confronta-se com a evolucdo da tecno-
ciéncia bioldgica e com 0s progressos da terapia genética. Progressivamente, esta fantasia
omnipotente do ser humano ter capacidade de gerar seres cada vez mais perfeitos, foi-se
vislumbrando como certa ao longo das décadas. E como se a possibilidade de tornar este
“sonho” realidade fosse proporcional a0 progresso do conhecimento genético.

Gerar e conviver com O incapacitado, o doente, o socialmente “inferior”, € -

sempre o foi - algo pouco toleravel ao Homem.
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Somos da opinifo que ndo existe uma definico clara dos conceitos. A que nivel a
eugenia (ap6s o holocausto nazi) foi sendo posta em pratica? Ao nivel genético. Quando
Galton definiu eugenia, considerou-a como a ciéncia cujo objectivo era o melhoramento
das racas. Hoje, o seu objectivo visa a espécie humana: melhorar a espécie humana através
da manipulacio genética, procurando favorecer todas as caracteristicas consideradas
favorveis e evitando a transmissdo de genes susceptiveis de anomalias fisicas e
psicolégicas incompativeis com 0 conceito de “normalidade”. Mas quem € que detém a
verdade sobre o que ¢ “normal”™? Falar de genética implica - como desde o seu
aparecimento - falar de eugenia.

Por outro lado, quanto maior o poder do Homem em se programar a si proprio,
maior se torna o seu grau de exigéncia para a perfeicdo: o que ontem era toleravel por ser
diferente, amanhd passa a ser inconcebivel. Esta linha ténue que separa O que ¢
eugenicamente intoleravel do que ¢ “humanamente” aceitdvel, é uma das principais
preocupagdes das reflexoes éticas que circundam o universo da genética.

Os principios eugénicos do passado foram mais que intoleraveis, no entanto, néo
hé uma data, um periodo a partir do qual possamos dizer que a eugenia praticada passou a
ser toleravel.

Talvez o que interessa mais € saber 0 que ¢ toleravel para cada um! E, nestas
circunstincias, as repercussdes psicologicas no individuo ganham um maior relevo em
detrimento do que é unanimemente aceitavel pela sociedade em geral ou a comunidade

cientifica, em particular.



Neste capitulo quisemos dar uma perspectiva histérica da evoluciio da genética
humana e dar a conhecer algumas questdes pertinentes que lhe estfio naturalmente
associadas e que serio objecto de maior aprofundamento em capftulos ulteriores deste
trabalho: no terceiro capftulo, voltaremos a elas quando falarmos do aconsethamento
genético; em relagdo as questdes éticas e as repercussdes psicologicas da pratica da
genética humana, serfio tidas em linha de conta no estudo pratico deste trabalho e

aprofundadas no capitulo reservado a discussio sobre 0 mesmo.



CAPITULO 2
GENETICA MEDICA

Se a Genética Humana diz respeito ao estudo da genética aplicado ao Homem e
vai buscar muito dos seus conhecimentos a varios ramos do saber - como a Biologia
Molecular, 4 Bioquimica, ou a Medicina -, ao longo de décadas de descobertas, esses
conhecimentos foram-se relacionando e completando mutuamente para um melhor
entendimento sobre o seu objecto de estudo: o Homem. Tornou-se necessario a
emergéncia de novas disciplinas de estudo como forma de organizar todas essas
descobertas. A medicina, tendo necessidade de entender todos os mecanismos que
estavam por tras das doengas genéticas foi-se direccionando para a pesquisa de factores
ligados a genética, dando origem a um novo ramo: a Genética Médica.

A Genética Médica, € um ramo da medicina que estuda questdes relacionadas com
a hereditariedade, diagnostico ¢ tratamento de doencas causadas por mutacdes genéticas
ou anomalias cromossémicas (Friedman et al., 1996), sendo definida como um servico
integrado que compreende a genética clinica (que corresponde & “aplicagfio da genética
aos problemas dos pacientes € familiares”™; Friedman er al., 1996) ¢ a genética laboratorial
(que envolve a genética molecular, a citogenética e a bioquimica). O objectivo principal
deste ramo, cada vez mais em evidéncia, da medicina «& ajudar as familias em risco a viver
e a reproduzir-se tdo normal quanto possivel (Bennett-Jones, 1998).

E precisamente sobre alguns conceitos da genética molecular considerados
fundamentais para a compreensdo da terminologia inerente a qualquer discurso sobre

questdes da Genética Médica que o ponto seguinte ird enumerar.
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2.1 - GENETICA MOLECULAR

Tal como o nome indica, este ramo da genética laboratorial segue de perto 0s
conhecimentos ¢ métodos da biologia celular, interessando-se por estudar as estruturas
moleculares das células e dos mecanismos de funcionamento dos seus componentes
estruturais. Esta disciplina estuda tudo que esteja relacionado com a estrutura € O

funcionamento da unidade bésica da hereditariedade: o gere.

2.1.1 - O GENE

Esta microscopica estrutura que corresponde & «unidade fundamental da
hereditariedade, ocupa uma posicio especifica - locus - TO Cromossoma» (King &
Stansfield, 1997).

O conjunto de todos os genes existentes num {inico gimeta - ou seja, existentes
num sé par representativo de um cromossoma - denomina-se: Genoma. (King &
Stansfield, 1997).

O gendtipo € toda a informagao acerca da constituicdo genética de um organismo
(King & Stansfield, 1997), sendo o fendtipo, o resultado visivel do codigo genético
especifico desse organismo, ou seja, a manifestagio do gendtipo.

Os genes sdo compostos por 4cido desoxirribonucleico (DNA - deoxyribonucleic
acid) que contém um determinado c6digo responsavel pela producdo de aminoacidos

(Friedman et al.,1996) - ver ponto 2.1.2.




A MOLECULA DO DNA

A unidade basica estrutural do DNA (Acido Desoxirribonucleico), tal como
noutros acidos nucleicos, € o nucleotideo. Cada nucleotideo, é constituido por uma base
nitrogenada, uma pentose - Nno €aso do DNA, a desoxirribose - € um fosfato (Motta,
1985). As bases nitrogenadas subdividem-se em purinas - a adenina (A) € a guanina(G) - e
em pirimidinas - a citosina (C) e a timina(T). Estas quatro bases - ATCG - formam o que
Cohen (1997) referiu como «as quatro letras do alfabeto genético».

Cada molécula de DNA € constituida por duas cadeias complementares de
nucleotideos (cadeias polinucleotidicas), ou seja, apresenta dois filamentos, que devido a
sua extensdo, se apresentam enrolados em espiral - facto que deu origem ao modelo
estrutural da dupla hélice referido pelos quimicos James Watson e Francis Crick aquando
da sua descoberta em 1953 - ligados um a0 outro pelas bases nitrogenadas (Motta, 1985;
Friedman et al., 1996).

Havendo dois tipos de bases nitrogenadas - as purinas € as pirimidinas -
responsaveis pela ligacdo de cada nucleotideo de uma cadeia ao nucleotideo da outra, 0
emparelhamento obedece a uma regra universal que é: uma base pirimidica (timina -1- ou
citosina - C) liga-se sempre a uma base purfnica (adenina - A - ou guanina - G). E ¢ esta
sequéncia das varias bases presertes no DNA que compde a informacdo hereditaria
(Motta, 1985). Um conjunto de trés bases seguidas num gene denomina-se triplefo, que
ird constituir posteriormente um cédon, que corresponde a unidade do codigo genético
(Thompson & Thompson,1981).

Conhecendo a sequéncia de bases de uma das cadeias - e tendo em conta que elas

s3o sempre complementares - € possivel antever a ordem das bases da outra (Bennett-
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Jones, 1998). Assim, por exemplo, se uma sequéncia apresenta um codigo AGC TAA, a
outra cadeia serd sempre, TCG ATT! Cada molécula de DNA duplica-se numa outra
semelhante devido a este fenémeno. Como as bases se encontram ligadas por uma ligacéo
quimica “fraca” (ligagdo de hidrogénio ou, como vulgarmente sdo conhecidas: pontes de
hidrogénio), as duas cadeias de polinucleotideos facilmente se separam €m dois filamentos
que, em seguida, individualmente se reconstituem numa nova dupla hélice. E por isso que,
quando ocorre a divisdo celular, as células-filhas conservam sempre uma copia exacta do

DNA primitivo (Cohen, 1997).

O CROMOSSOMA

Os filamentos do DNA desdobrados e reconstituidos - isto &, duplicados (ou
replicados) - vdo, como ja foi dito, formar uma nova espiral, intrincando-se e
compactando-se em novelos sucessivos formando os X visiveis dos cromossomas. O
cromossoma ¢ entfio, um estado morfolégico particular e transitério do genoma,
precedendo a diviséo celular, constituido por DNA duplicado (Cohen, 1997). Mas o
cromossoma nio é apenas DNA. Este apresenta também conjugadas & molécula de DNA,
as histonas (pequenas proteinas basicas) e proteinas nio-histonicas. O papel central do
DNA no cromossoma ¢ codificar a informagdo genética, transmiti-la as geragdes seguintes
e determinar a estrutura proteica - ¢ este © dogma central da genética molecular
(Thompson & Thompson, 1981).

Cada braco constituinte do X que representa O Cromossoma, denomina-se
cromdtide. Sendo cada cromatide (que corresponde, nem mais nem menos, a uma

molécula de DNA) uma copia exacta da outra. No momento da divisio celular (mitose), as
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duas cromatides separam-se, uma ird para a primeira célula-filha, a outra ird para a
segunda - as duas células-filha irdo ser, sob o ponto de vista genético, iguais (Cohen,
1997).

A maioria das células humanas (denominadas de células somaticas) contém 23
pares de cromossomas no seu ntcleo. Vinte e dois pares de autossomas € um par de
cromossomas sexuais (XX na mulher ou XY 1o homem).

Resumindo, as trés estruturas - gene, DNA e cromossoma - estdo obrigatoriamente
relacionadas, sendo o gene a seccdo de DNA presente 10s cromossomas que € transmitido
34 descendéncia no momento da concepgdo. Pode dizer-se que, exceptuando o DNA
mitocondrial, todo o DNA existente se encontra estruturado em cromossomas (Motta,

1985).

2.1.2 - A HIPOTESE “UM GENE - UMA ENZIMA”

A partir dos primeiros trabalhos de Archibald Garrod tornou-se notéria a
necessidade de se conhecer cada vez mais a estrutura bioquimica (e seu funcionamento)
dos seres vivos, nomeadamente o papel dos genes nos seres vivos. Durante algumas
décadas, o significado fundamental dos genes foi um enigma a ser investigado.

As evidéncias de que o DNA seria material genético comecaram-se a esbocar
aquando da experiéncia de Griffith, em 1928, em que demonstrou a transformacdo de uma
cultura de bactérias - uma cepa de pneumococo - numa outra; misturando-a numa cepa de

bactérias mortas, verificou que essa segunda cepa adquiria bactérias vivas depois dessa
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mistura. Mais tarde (1944), Avery, MacLeod e McCarty, viriam a concluir que o factor
transformante era o DNA.

Mas os mecanismos que estavam por tras dessas “transformagdes” foram
explorados por Beadle e Tatum que, entretanto (em 1941), apresentaram um modelo que
explicava o papel dos genes na hereditariedade e a forma como a informagéo genética era
transmitida & descendéncia, através da hipétese: “Um gene - uma Enzima”. Este modelo
ainda hoje é aceite porque correcto € actual, apenas com uma correcgao da frase inicial; tal
como afirmam Thompson & Thompson (1981), a frase adequada ¢ mais: ‘“um gene - uma
cadeia polipeptidica”. Bioquimicamente, tanto a cadeia de polinucleotideos constituinte de
um gene, como 0 polipeptideo, sdo moléculas lineares. Isto porque, a sequéncia na qual os
aminoacidos sdo colocados na cadeia polipeptidica ¢ ditada pela ordem dos

correspondentes tripletos de bases de uma cadeia de polinucleotideos do DNA.

A PROTEINA

Tal como o DNA, a proteina ¢ um filamento molecular. Este filamento proteico,
consiste também num encadeamento de estruturas quimicas sucessivas, j& ndo de bases
nitrogenadas, mas de outras substincias, 0S aminodcidos. (Cohen,1997).

No caso da proteina, ou da cadeia polipeptidica, o alfabeto ndo corresponde
apenas a quatro letras (como no DNA - ACTG), mas a vinte. Existem vinte aminoacidos
que sdo os constituintes elementares das proteinas.

A ordem dos aminoécidos na cadeia polipeptidica néo contém uma mensagem
especifica, como o DNA, mas tem a funcdio de determinar a forma da proteina (as suas

ligagdes, e estrutura) e, consequentemente, a sua funcio (Cohen, 1997). A funcdo de cada
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proteina ¢ condicionada pela sua forma: cada tipo de concavidade, de protuberancia, de
arranjo espacial na sua estrutura, apresenta uma complementaridade especifica para 0s
diversos constituintes do meio - para associar o oxigénio, o carbono, o fosforo, as
pequenas moléculas das vitaminas, etc.

Para além desta funcdo - fixar-se a moléculas mais pequenas - a proteina pode
assumir a funco enzimatica. Como enzima, a proteina pode juntar ou separar moléculas
mais pequenas.

A proteina apresenta duas fungdes fundamentais: a) funcio de esqueleto dos
diferentes tecidos (proteinas das fibras musculares, dos cabelos, etc.); b) funcéo enzimatica

cujo objectivo primordial ¢ acelerar as trocas quimicas no organismo (Cohen, 1997).

0 CODIGO GENETICO

Como j4 foi mencionado, a forma da proteina € condicionada pela ordem espacial
dos seus amino4cidos constituintes, ordem esta, que ¢ estabelecida a partir das sequéncias
das bases do DNA segundo o cddigo universal para todos os organismos, da bactéria ao
Homem, o codigo genético (Thompson & Thompson, 1981). E por isso que a sequéncia
do DNA (polinucleotidica, portanto) € a sequéncia polipeptidica correspondente sdo ditas
colineares.

Uma sequéncia de trés bases consecutivas de um gene (um tripleto) induz um
amino4cido correspondente. Como j& foi dito, existem quatro bases diferentes; que
sequenciadas em grupos de trés, d&o origem a 64 combinagdes possiveis (4x4x4). As trés
bases (ou tripleto), que se vao descodificar no aminoéacido correspondente, representam

uma unidade do cédigo genético e denomina-se cddon (Thompson & Thompson, 1981).



Mas o processo de “transformacdo” de um tripleto (DNA) num cddon e este no
amino4cido correspondente, € um processo que obedece a varias etapas e envolve varios

constituintes celulares.

REPLICACAO, TRANSCRICAO E TRANSLACAO DO DNA

O trajecto que um tripleto de DNA tem que percorrer até & sintese de uma
proteina ¢ realizado em trés etapas fundamentais: (Motta, 1985; Friedman et al., 1996).

1) Replicagdo. Durante a divisdo celular o DNA presente numa célula € replicado
(ou duplicado) a partir da separacdo das duas cadeias de polinucleotideos para dar origem,
cada uma delas, a uma outra cadeia complementar.

2) Transcri¢do. Antes de comegar com 2 breve explicacdio desta etapa, convem
frisar a existéncia de outros 4cidos nucleicos presentes na célula e fundamentais para a
sintese das protefnas. Existe o acido ribonucleico (RNA) que difere, na sua composi¢do,
em duas coisas relativamente ao DNA: a pentose (em vez de desoxirribose) ¢ uma ribose €
uma das bases pirimidicas é diferente - em Vez da timina (no DNA) contem uracil (U).
Contrariamente ao DNA, que se encontra predominantemente no nucleo das células, o
RNA estd em maior nimero no citoplasma. (Motta, 1985). Consoante a funcdo do RNA,
ele pode ser RNA mensageiro (RNAm), RNA de transferéncia (RNAt), RNA ribossomico
(RNAr) presente numas estruturas citoplasméticas denominadas ribossomas, etc.

O processo de transcricdo ¢, portanto, a transcricdo dos trechos dos genes (ou seja
do DNA) em RNA, segundo mecanismos complexos que envolve varios tipos de enzimas
e cuja a explicagdo ndo se inscreve no contexto deste trabalho (ver Motta, 1985). A

sintese de RNA exactamente complementar 2 cadeia de DNA que lhe deu origem

51



(salvaguardando apenas as diferencas existentes entre estes dois 4cidos nucleicos)
possibilita a saida desta informacio - isto &, da sequéncia de bases - do nicleo para o
citoplasma, daf dar-se 0 nome a este RNA sintetizado de RNA mensageiro (RNAm).

3) Translacdo (ou traducdio). Processo que ocorre DOS ribossomas, ja no

citoplasma, portanto. Corresponde & tradugdo da informacdo do trecho do RNAm (o
codén) no aminoacido correspondente. O RNA de transferéncia (RNAt) transporta 0O
aminoacido correspondente ateé ao codén (3 porcdo de irés bases seguidas do RNAm),
segundo o codigo genético existente; esta operacdo € feita repetidamente at€ todos os
trechos de RNAm ficarem “traduzidos” no aminoéacido correspondente e ficar constituida
uma cadeia polipeptidica, que forma a proteina.

De uma forma muito resumida, € assim que se processa O dogma central da
genética molecular: DNA - RNAm - proteina (cadeia polipeptidica); para a molécula de
DNA (gene) dar origem 2 cadeia polipeptidica, esta serve-se do RNA como “tradutor”.

(Leitdo, 1998).



2.2 - TRANSMISSAO GENETICA E AS MUTACOES

Todas as células do organismo - exceptuando as células reprodutoras, os dvulos na
mulher e os espermatozoides, no homem - tém um duplo genoma, isto €, 23 pares de
cromossomas, o que faz, no total, 46 cromossomas. Em cada par de cromossomas, um
provem do pai e o outro provem da méae.

No momento da concepcdo, 0s Cromossomas do 6vulo (23) e os cromossomas do
espermatozoide (23) juntam-se dando origem a0 um novo ser Com o0 genoma duplo de 46
cromossomas (Cohen, 1997).

Sendo assim, & possivel entender facilmente as leis enunciadas por Mendel, quando
apontam que as caracteristicas de um individuo ndo sdo condicionadas pelo conjunto de
caracteristicas dos seus progenitores - 0 fenétipo dos seus pais - mas antes, pela metade
dos factores (dos seus progenitores) que permitiram que €ssas caracteristicas se
manifestassem - ou seja, pelo genotipo dos seus pais.

A informagdo genética, o c6digo genético, ¢ transmitido 4 geracdo seguinte a
partir de complexos processos de replicacdio e tradugo de DNA durante os, ndo menos
complexos, processos da divisio celular - a mitose e a meiose - até a formacdo de um
novo Ser.

Quando se fala em informagéo genética transmitida a descendéncia, implicitamente,
fala-se de gendtipo. Contudo, nem todos os genes - ou a informagdo que eles contém - se
manifestam fenotipicamente. A manifestacdo da informagio contida nos genes vai
depender de alguns factores, nomeadamente do tipo de transmissdo genética ocorrida para

essa caracteristica fenotipica.
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2.2.1 - PADROES DE TRANSMISSAO GENETICA

Segundo as leis mendelianas, existem trés formas de transmissdo genética a
descendéncia que condicionardo a manifestagdo ou niio de uma determinada caracteristica.

Resumidamente e seguindo a classificacdo de Motta (1985) os trés tipos de
heranca sdo:

1) Transmissfo autossomica dominante. E quando a caracteristica (ou a

manifestacdo fisica da informagéo genética) que esta a ser estudada pertence a um gene de
um autossoma (isto €, de um cromossoma de uma célula somatica). Sendo assim, néo
havera diferencas quanto ao sexo, manifestando-se a caracteristica, em igual propor¢do no
homem ou na mulher; havera individuos com a mesma caracteristica em todas as geragdes;
estudando os individuos com essa caracteristica, verificar-se-4 que, pelo menos um dos
seus progenitores também evidencia o mesmo fenétipo; em termos de probabilidades, 50%
da descendéncia de um individuo com esse fenétipo, evidenciara a mesma caracteristica.

2) Transmissdo autossomica recessiva. Da mesma forma que em 1), estando o

gene situado num autossoma, haver4 igual probabilidade de ser transmitido a homens ou a
mulheres; neste caso, o individuo que apresenta essa caracteristica tem necessariamente
que ser homozigético (isto &, ter herdado, tanto do pai como da mée, 0 mesSmMO gene para
essa caracteristica); geralmente, estes individuos tém pais que nfo manifestam a
caracteristica por serem heterozigoticos (ou seja, tém um gene que contém essa
informacdo e outro que ndo a tem &, tratando-se de uma caracteristica “recessiva”, esta
ndo se manifesta no fendtipo); haverd 25% de probabilidades da descendéncia de um

individuo que evidencie a caracteristica em causa, também vir a evidencia-la.



3) Transmissdo ligada 20 cromossoma ¥ Os cromossomas sexuais femininos sao

XX e os masculinos XY. Para determinada informacgo genética ligada ao cromossoma X
se manifestar fenotipicamente, ainda que tenha um caracter recessivo, no homem, basta a
presenca desse gene para S€ manifestar (uma vez que sO tem um X), na mulher, a
caracteristica associada a essa informagdo genética SO se manifestard se estiver presente
nos dois cromossomas X, ¢aso contrario, ela sera apenas portadora (heterozigotica) dessa
informac&o.

A informagfio genética transmitida pode ser para variadas caracteristicas, dai ndo
se ter especificado nenhuma em particular; podem ir da simples manifestacdo da cor dos
olhos ou do cabelo, a grave manifestacdo de uma determinada doenca provocada pela

alteracdio do codigo genético.

2.2.2 - AS MUTACOES

Os mecanismos da replicagdo do DNA sio altamente precisos mas,
ocasionalmente, pode ser inserido um nucleotideo incorrecto num novo filamento. A
frequéncia de erros € muito baixa. Mas, quando ocorre, 0 eITo é copiado nas replicagdes
sequentes, excepto se 0COITer entretanto uma alteracdo inversa (Thompson & Thompson,
1981).

Uma mutacgo é entdo, definida como uma alteracdio hereditaria (Sutton,1980) e
resulta, num dado ponto do genoma, de um erro de copia do DNA (Cohen, 1997). Pode
dizer-se que qualquer alteracdo na estrutura do material genético, € uma mutacgdo. Essas

alteracbes podem envolver uma substituiciio de uma base de DNA, delecgfio das bases (ou



seja, sdo “curtadas” uma ou vérias bases na cadeia polinucleotidica, o que implica um
corte na molécula do DNA e, consequentemente, uma perda de material genético do
cromossoma), ou a insercdo de novas bases (Sutton, 1980).

As alteracdes (ou mutacdes) do DNA podem assumir diferentes tipos de
consequéncias. Assim, s¢ uma base for substituida num gene, mas as restantes bases
continuarem inalteradas, provocard apenas a introducdio de um aminoécido diferente na
cadeia polipeptidica resultante - um novo c6don dé origem a um novo aminoacido. Se um
par de bases é “curtada” no DNA, a base correspondente no RNAm também desaparece,
o que originara a mudanca da base seguinte para o cédon da base que desapareceu - OU
seja, imaginando a sequéncia de bases, em grupos de trés, na cadeia polinucleotidica, a
primeira base de um c6don tornar-se-a4 a ultima base do codon precedente -. Os
aminoacidos correspondentes entre €ssa deleccdo e a extremidade da cadeia polipeptidica
ficario necessariamente alterados. (Sutton, 1980).

A insercdo no gene de uma base extra terd o mesmo efeito da delecgdo pois a
partir do local onde esta for fixar-se ficara a cadeia alterada.

As repercussdes das alteracdes na estrutura e funcdio das proteinas sintetizadas,
dependem do nimero de aminoacidos alterados e se as alteragdes se apresentam todas
muito préximas na cadeia polipeptidica ou estdo presentes em quase toda a sua extensdo.
Se as alteragdes se situam numa pequena porgio da cadeia polipeptidica, a proteina
resultante podera ser capaz de realizar a sua funcdo, embora com mais dificuldade (Sutton,
1930).

As mutacBes podem verificar-se em genes isolados ou em cromossomas. Os

factores que estdo na sua origem sdo geralmente espontineos, mas existem factores



biolégicos e/ou ambientais que podem provocar estas alteracdes no DNA, como: a idade
dos pais, a exposicdo a alguns tipos de radiag@es como 0S rajos X ou 0s raios ultra-violeta;
a exposicio a agentes infecciosos, como 0 virus da rubéola, por exemplo; a ingestdo de
alccol e drogas; a ingestdo de determinados medicamentos como antibidticos e
anticoagulantes (Leitdo, 1998).

Porém, nfo se pense que as mutacdes sio sempre prejudiciais, por vezes
apresentam efeitos benéficos (Bennett-Jones, 1998). Foi gragas &s mutacBes genéticas que
as espécies evolufram, incluindo a espécie humana!

Como refere Cohen (1997) «...sem 0s “acidentes” das mutacdes, nada mexeria €
ndo haveria evolucio... as mutacdes fornecem uma fonte constante de nova variabilidade,

que permite a0s Organismos adaptarem-se a um meio sempre em mudanca».

Todavia, existem mutacdes genéticas prejudiciais e causadoras de doengas. Sdo

destas mutacbes que se falara daqui em diante.

Todos os individuos sdo portadores de potenciais genes mutantes, mas o seu efeito

ou a sua manifestacdo dependera de alguns factores: (Bennett-Jones, 1998)

a) da forma como e€ssa afeccdo foi herdada (autossomica dominante ou
autossomica ressessiva, etc.);

b) do grau de penetrancia dessa afeccdio; ou seja. basta o facto de se herdar essa
mutaciio para que a doenga se manifeste - alto grau de penetrancia - ou, a
manifestacio da doenga verifica-se apenas se outros factores contribuirem para
a sua manifestacio (é o caso de certos tipos de Cancro do seio ou do ovario

que, apesar da mulher ter essa mutacio, logo a predisposicdo para, pode nunca



vir a desenvolver a patologia se outros factores néo interferirem, como 0S
hébitos de vida, por exemplo) - o que corresponde a um baixo grau de
penetrancia (Lerman, 1997).

¢) se a afecgdo é: causada por uma alteracio num sO gene (monogenética);
causada por alteracdes em mais do que um gene; ou, se € uma afeccdo
multifactorial, ou seja, se o desenvolvimento dessa afecciio depende também de

factores ambientais (alimentagdo, tabagismo, etc.).



2.3 - CLASSIFICACAO DAS DOENCAS GENETICAS

Na préatica médica, o principal significado da genética € o seu papel na etiologia de
algumas doengas. Um determinado caracter resulta da accdo combinada de factores
genéticos e ambientais. Considerando esse caracter uma mutagfo, foi referido que nem
sempre essa informagdo genética alterada se manifesta da mesma maneira, dependendo de
alguns factores - nomeadamente, o tipo de heranca e o grau de penetrancia desse gene -
mas, também de factores ambientais. Por esta razio, ha que distinguir as doengas em que
os defeitos da informacfo genética tém uma importéncia priméria, das doengas em que 0
riscos ambientais (incluindo os do meio intra-uterino) sdo a causa principal.

Sendo assim, as doencas genéticas podem ser agrupadas em trés grandes grupos
consoante sio determinadas por uma anomalia do cromossoma, de um Unico gene ou pela
accio reciproca do gene com O meio (Thompson & Thompson, 1981; Krush & Evans,

1984; Friedman et al., 1996): 1) doencas devidas a um unico gene (Monogengticas ou

mendelianas) causadas pela anomalia de um s6 gene; 2) anomalias cromossomicas

causadas por uma anomalia de todo o cromossoma OU parte dele; 3) doencas
multifactoriais, resultantes da accfo genética de um (monogenética) ou vdrios genes

(poligenéticas) e do meio ambiente.

(1) DOENCAS COM CAUSA MONOGENETICA

Dentro dos primeiros genes a serem identificados, estdo aqueles que provocam as
doengas causadas por afec¢des de um s6 gene ou monogenéticas (Vogel & Motulsky,

1986, citado por Lerman, 1997).



A determinacdo monogenética abarca trés modos de hereditariedade: autossémico
recessivo; autossomico dominante; ligada ao cromossoma X (X-Linked). Estas trés formas
possiveis de hereditariedade indicam se, as alteracdes ( ou mutacdes) t€m que estar
presentes nos dois genes para que a doenca se manifeste - e entdo trata-se de uma doenca
autossomica recessiva - ou se, basta haver uma mutac¢do para provocar a doenca - quer
dizer que se trata de uma afeccdo autossomica dominante ou ligada ao cromossoma X.
(Lerman, 1997).

1) Doencas autossomicas recessivas:

Verifica-se quando a mutag¢fo se encontra nas duas copias que formam um par de
genes num autossoma. Ou seja, a doenca s6 se manifesta se a condigdo for de
homozigotia. Caso contrario, o individuo sera apenas portador dessa doenga (no seu
gen6tipo verifica-se a presenca dessa mutagdo num dos membros do par de genes), mas o
seu fen6tipo serd sempre assintomatico. Dai que, 0s individuos afectados geralmente
tenham pais normais mas heterozigéticos. (Motta, 1985).

Doengas como Fibrose Quistica e Doenca de Tay-Sachs s3o herdadas de forma
autossémica recessiva. (Lerman, 1997).

2) Doencas autossémicas dominantes:

Esta condicio ¢ detectdvel quando a mutagfo estd presente apenas num dos
membros do par de genes de um autossoma (Krush & Evans, 1984; Lerman, 1997; Sack,
1999).

Um individuo que apresente uma mutagdo num so gene, manifestard a doenca e a

probabilidade de a transmitir a descendéncia sera de 50% (Sack, 1999). Assim como,
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qualquer individuo afectado tem que ter pelo menos um dos progenitores com a mesma
doenca (Krash & Evans, 1984; Motta, 1985).

Dentro deste grupo de doengas causadas por uma mutagfo num s6 membro de um
finico par de genes e com caracteristicas autossomica dominante, estdo: a doenca de
Machado-Joseph (DMYJ), a Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF) (Sequeiros, 1996),
a doenca de Huntington (DH) (Krush & Evans, 1984; Sequeiros, 1996), a
Neurofibromatose, a Acondroplasia e o Sindroma de Marfan (Sack, 1999).

3) Doencas associadas ao cromossoma X:

Cada célula soméatica humana tem 46 cromossomas, 22 pares autossOmicos e um
par de cromossomas sexuais (XX nas mulheres, XY nos homens). Neste tipo de doenga, a
mutacio estd presente no cromossoma X (Motta, 1985). Muitas vezes as mulheres, sdo
assintométicas para determinada doenga, porque s6 um dos seus cromossomas X tem a
mutagfo. Todavia, no homem, se 0 seu cromossoma X tiver a mesma mutagdo, a doenca
manifestar-se-4. £ o caso, por exemplo, da Hemofilia em que no homem se manifesta
sempre que o seu cromossoma X tem essa informagéo e na mulher, s6 se manifestaria se

os dois cromossomas sexuais apresentassem essa mutagdo. (Krush & Evans, 1984).

(I) ANOMALIAS CROMOSSOMICAS

Estas anomalias, também designadas por doengas citogenéticas (Emary & Pullen,
1984) sdo as mais faceis de detectar - por esta razio foram as primeiras a serem
identificadas - apenas por verificacdo das divisdes celulares, ao microscopio. Neste tipo de

perturbacdes, o defeito ndo ¢ devido a um unico erro no material genético; o problema

61



surge a partir de um excesso ou defeito de todo o cromossoma ou dos seus segmentos que
desarranjam o balango normal do genoma (Thompson & Thompson, 1931).

Este tipo de anomalias podem ser originadas a partir de erros numéricos, ou seja,
resultam de um aumento ou diminuicio do niimero de cromossomas:

1) As triploidias e as tetraploidias - o feto apresenta trés vezes 0 genoma € quatro
vezes 0 genoma, respectivamente, em vez de duas vezes o genoma, que ¢ a condi¢do
normal. Ou seja, para cada par de autossomas em vez de um duo apresenta um trio de
Cromossomas.

2) As aneuploidias - quando existe a “introducdio™ de um cromossoma num dos
pares (passando este par a ter um trio). Desta vez, ndo é todo o genoma que se apresenta
multiplicado (3n ou 4n, como na triploidia e tetraploidia, respectivamente) mas apenas um
dos pares de cromossomas. Encontram-se neste grupo, as monossomias (2n-1) - ou seja, a
falta de um cromossoma num par de cromossomas (exemplo, a monossomia do
cromossoma X, no Sindroma de Turner) - e as trissomias (2n+1) - apresentam um
cromossoma a mais num par de autossomas - sendo a mais comum, a Trissomia 21 ou
Sindroma de Down ou mongolismo, que apresenta um Cromossoma a mais no par de
autossomas 21.

As anomalias cromossomicas podem ser ainda provocadas por erros estruturais.
Os cromossomas anormais, nestas circunstincias, derivam de erros nos rearranjos
estruturais, levando & perda (havendo, necessariamente perda de material genético -
Deleccio)ou ganho de uma das suas extremidades, localizacio anormal ou alteragdo na

ordem linear dos mesmos.



(I11) DOENCAS COM CAUSA MULTIFACTORIAL

Este tipo de doencas sfo as mais comuns. Muitas vezes sdo determinadas
poligeneticamente, ou seja, vérios genes (e ndo apenas um) apresentam alteracoes.
Pertencem a este grupo certas mal-formaces congénitas que muitas vezes, conduzem a
morte no periodo peri-natal (Krush & Evans, 1984). A hereditariedade poligenética
associada com os factores ambientais e/ou biologicos, estdo na base das doencas de causa
multifactorial. Determinadas formas de Céncro e doengas do coragdo, conhecidas como
tendo uma componente genética (mutagdo de varios genes) sdo causadas devido a
concomitante associacdo com os factores ambientais e habitos de vida dos individuos

(Friedman ez al., 1996; Bennett-Jones, 1998).

Por vezes torna-se dificil identificar se a causa principal de uma doenga €
principalmente genética. Neel e Schull em 1954 (citado por Thompson & Thompson,
1981), apresentaram alguns pontos chave para a identificacdo de uma etiologia genética:

a) a ocorréncia da doenga em proporgdes definidas nos descendentes directos de
um doente identificado e quando as causas ambientais podem ser rejeitadas;

b) a ndo ocorréncia da doenca em familiares ndo directos (como cOnjuges ou
colaterais);

¢) uma idade e percurso iniciais da doenga caracteristicos, na auséncia de factores
desencadeantes conhecidos;

d) em estudos efectuados, reconhecer maior concordincia em gémeos

monozig6ticos do que em gémeos heterozigbticos.



Em relacdo a etiologia da doenga, seria ainda interessante referir a perspectiva do
autor inglés, Alan Emery (1984). Ele apresenta no livro “Psychological Aspects of
Genetic Counselling”, uma perspectiva um pouco diferente sobre a natureza das doencas,
englobando-as (as genéticas e as ndo gencticas) segundo a sua etiologia num espectro
continuo, onde, numa das extremidades desse espectro, coloca as doencas de causa
somente ambiental - como as insuficiéncias nutricionais e as doengas infecciosas - e, no
outro extremo do espectro, as doengas genéticas cujos factores ambientais nfo participam
na etiologia das mesmas, mas podem assumir um papel precipitante ou modificar a forma
como a doenga se manifesta. Nesta extremidade, o autor coloca as doengas autossémicas
e as doencas citogenéticas (ou anomalias cromossomicas).

Seguindo este espectro imaginario, as doencas multifactorias situam-se entre essas
duas extremidades, uma vez que na sua etiologia estio presentes ambos os factores:
genéticos e ambientais. Neste grupo indica algumas doengas como certas malformacdes
congénitas e determinadas doencas da sociedade moderna: doengas corondrias,

hipertensdo e diabetes.
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CAPITULO 3
ACONSELHAMENTO GENE TICO

As pesquisas em genética molecular contribufram para 0 desenvolvimento da
genética humana e, com ele, para a implementago dos servigos de genética nos grandes
centros hospitalares. A identificacio progressiva de um maior nimero de doengas
genéticas e de testes genéticos a elas relacionados, foram-se tornando parte integrante dos
cuidados médicos (Lerman, 1997). Desta forma, surgiu outro ramo da medicina, a
Genética Clinica, direccionada para o conhecimento das doencas genéticas e com a
preocupacdo de como as ftrafar e, sobretudo, as prevenir. Embora voltada para a
investigacdo, como ramo da medicina, ela lida directamente com o individuo, com os seus
problemas e as consequéncias que toda uma problematica genética representa para a sua
vida. Era necessario entfo, uma area cujo objectivo fosse primordialmente o contacto com
o individuo e a resolucdio de problemas relacionados com a doenga genética em causa -
essa area da genética clinica é o Aconselhamento Geng¢tico.

As consultas de aconselhamento genético (AG) informam os individuos em risco
de uma doenca hereditaria sobre as suas consequéncias, da probabilidade de a
desenvolverem ou transmitirem & descendéncia e sobre as formas de como isso pode ser
prevenido, evitado ou melhorado (Harper, 1993). Estd também incluido, no AG, o apoio
psicolégico aos individuos (Bennett-Jones, 1998).

Para a Sociedade Americana de Genética Humana, o aconselhamento genético ¢
«um processo de comunicacdo que lida com os problemas humanos associados a

ocorréneia ou ao risco de ocorréncia, de uma doenga genética numa familia» (citado por



Bennett-Jones, 1998). Segundo a mesma Associa¢do, este processo envolve os seguintes
objectivos: 1) ajudar o individuo (ou familia) na compreenséo das questdes médicas como,
diagnostico, provavel desenrolar da doenca e formas disponiveis de lidar com ela; 2)
explicar de que forma a hereditariedade contribui para a manifestagio da doenca e o risco
de recorréncia para os familiares; 3) ajudar na opcio mais apropriada sobre a forma como
se ira desenvolver o processo, segundo as caracteristicas do individuo (grau de risco para
a doenca) e os objectivos da propria familia; 4) auxiliar da melhor maneira possivel na
adaptagio a doenga. (citado por Bennett-Jones, 1993).

Durante alguns anos, como se Verd nos pontos seguintes deste capitulo, o
aconselhamento genético visava apenas O fornecimento de informacdo, de uma forma
objectiva, impessoal e distante. Pouco, ou nenhum apoio era fornecido ao sujetto. Era um
servico voltado para a educagdo do utente para questdes relacionadas com a sua
problematica - com rigor, €ra mais “informagfo genética” do que “aconselhamento
genético”.

A informacio genética refere-se as informacBes acerca da doenca, das suas
repercussdes, da forma como ¢ transmitida, da natureza do seu teste genético, que S30
fornecidas ao individuo que acorre aos servicos de aconselhamento genético. Hoje em dia,

representa apenas uma das fases do aconselhamento genético.
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3.1 - PERSPECTIVA HISTORICA DO ACONSELHAMENTO GENETICO

3.1.1 - OS PRIMEIROS SERVICOS

Os primeiros servicos de genética para fins médicos abriram nos anos 40 do século
XX. Nos Estados Unidos foi a Clinica Hereditaria da Universidade de Michigan, em 1940,
seguida pelo Dight Institute, em 1941. Na Europa, parece que o “Hospital for Sick
Children” de Londres, foi o primeiro servico a abrir, em 1946 (Kevles, 1995), embora
determinados autores refiram que a primeira experiéncia em AG aconteceu na Dinamarca
(Krush & Evans, 1984).

Durante esses primeiros anos, 0s servicos prestados por essas clinicas eram
apelidados de “genetic hygiene services” ou “genetic advisory clinic” (assim foi chamado o
departamento no Hospital for Sick Children). O termo “aconselhamento genético”
(genetic counseling) deve-se a Sheldon Reed - director do Dight Institute de 1947 a 1977
- que, quando iniciou as suas funcGes nessa institui¢io, ndo concordava com o termo
utilizado até entdo (Kevles, 1995; Zagalo Cardoso, 1995).

Neste periodo, estes servicos estavam apenas vocacionados para darem
informacio sobre o risco de recorréncia (ou ocorréncia) de determinadas doengas
gengéticas.

Nos anos 50, as pessoas que procuravam a ajuda destes servicos eram, sobretudo,
aquelas que apresentavam casos de doencas ou deficiéncias que se repetiam em varias
geraghes da sua familia. Os genetistas ja dispunham de meios bioquimicos de identificagdo

de algumas doencas, mesmo recessivas; a partir de calculos estatisticos dos dados sobre a
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doenca de uma determinada familia, também eram capazes de estimar as probabilidades de
um casal ter um fitho afectado.

Em 1951, existiam ja dez clinicas de aconselhamento genético nos EUA e trés ou
quatro em Inglaterra (Kevles, 1995). Com os avangos da Genética Molecular, mais
precisamente da Citogenética, bem como com o aumento da possibilidade de diagnostico
de um maior nimero de doencas genéticas em pessoas (ainda) assintomadticas e o
diagnostico pré-natal de anomalias cromossomicas (Krush & Evans, 1984), o numero
dessas instituicdes foi aumentando, atingindo, no final da década, uns ftrinta
estabelecimentos distribuidos por estes dois paises (Kevles, 1995).

A partir de 1960, sobretudo nos Estados Unidos, com o suporte financeiro de
algumas Fundagdes, comegaram a ser realizados Cursos de verdo sobre aconselhamento
genético em algumas faculdades de medicina. Aos poucos, a comunidade médica foi-se
interessando cada vez mais sobre esta area. Em 1972, metade das faculdades de medicina,
nos EUA, requeriam essas aulas nos seus planos curriculares; em Inglaterra, cinco escolas
de medicina ja apresentavam um departamento de genetica humana (Kevles, 1995). A
genética humana comegou por ser mais valorizada pela pediatria, que considerava os seus
conhecimentos muito relevantes na prevencdo da evoluciio de determinadas doengas
hereditérias.

Nos anos 70, o progndstico genético era possivel para variadas doengas, ndo s6 na
populagdio adulta, mas também em fetos. Uma crianga afectada poderia ser identificada
antes do seu nascimento, através da amniocentese cuja utilizacdo comegou em finais dos
anos 60. Em meados da década de 70, era possivel detectar, através da amniocentese,

cerca de uma centena de anomalias cromossomicas e cerca de duas dezenas de anomalias
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metabolicas (Kevles, 1995). Por esta altura, tanto nos Estados Unidos como em
[nglaterra, os pais poderiam optar pela interrupcdo da gravidez - 0 direito & interrupgéo da
gravidez, nestes casos, data, em Inglaterra, de 1967 €, nos EUA, de 1973.

A amniocentese e a legalizacio da interrupgdo da gravidez provocaram um
aumento na realizacio de diagnosticos pré-natais por parte dos servicos de
aconselhamento genético. Em meados da década de 70, existiam cerca de quatro centenas
de clinicas de genética, somente nos EUA (Kevles, 1995), embora 0s servicos prestados
em algumas delas ndo fossem oS mais adequados, uma vez que OS técnicos que la
trabalhavam muitas vezes ndo necessitavam ter preparacio médica adequada. Em
Inglaterra, a pratica desta area era realizada por pessoas qualificadas e, as consultas em

genética humana, eram consideradas como um ramo da medicina (Kevles, 1995).

A partir das investigagdes e descobertas das varias disciplinas, sobretudo da
biologia molecular, da bioquimica e da citogenética, a eficicia e abrangéncia dos testes
genéticos foi aumentando consideravelmente. A descoberta da estrutura do DNA e do
codigo genético veio trazer um novo poder a genética: os investigadores sabiam que um
gene (ou porgdo de DNA) anoémalo, poderia ser reparado apenas pela substituicdo dessa
sequéncia errada de nucleotidos por uma correcta.

O poder da manipulagio genética emergia, os triunfos em laboratorio, nos finais
dos anos 60, eram grandes - os investigadores da genética molecular tinham conseguido
clonar com sucesso um anfibio! - levando alguns autores, cOmo Albert Rosenfeld (1969),

a escreverem: «a manipulacio genética possibilita a criacdo de novas espécies, nunca anies
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vistas ou imaginadas por ninguém em todo o universo...» (Citado por Kleves, 1995;
p.265).

Todavia, estes avancos da genética molecular ¢ a descoberta do cédigo genético,
contribufram para que os testes genéticos se tornassem progressivamente mais minuciosos,
menos faliveis € em maior nimero e, concomitantemente, 0 aconselhamento genético foi
assumindo um papel cada vez mais relevante, sendo a sua técnica progressivamente
adequada & crescente complexidade dos tipos de testes efectuados e consequentes
repercussdes dos resultados nos individuos em risco.

O aparecimento e evolugéo do conceito e pratica do aconselhamento genético vém
na sequéncia da evolugdo da propria genética humana. Como vimos, da leitura dos
capitulos anteriores, ¢ dificil estabelecer definices claras, pelo menos na sua genese, que
delimitam os conceitos de genética humana, eugenia € aconselhamento genético, Uma Vez
que apresentam alguns pontos que se relacionam. Dai que, ainda hoje, esta drea ainda
continue em expansfo. Cada vez mais se observam — principalmente referéncias na
Internet — pos-graduacdes nesta area. Em 2000, existiam cerca de 39 cursos espalhados

por EUA, Canada e Reino Unido (Hunt, 2002).

3.1.2 - PARADIGMAS DO ACONSELHAMENTO GENETICO

Ann Walker (1997) refere a existéncia de quatro modelos de intervencdo do
aconselhamento genético: 1) modelo eugénico; 2) modelo médico/preventivo; 3) modelo
da tomada de decisio; 4) modelo do aconselhamento genético psicoterapéutico. Apesar

de, ainda hoje, qualquer uma destas quatro formas de intervencdo poderem ser postas em
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pratica, cronologicamente, o seu aparecimento aconteceu segundo a sequéncia enumerada
pela autora, ou seja, os primeiros servigos de aconselhamento baseavam-se essencialmente
nas ideologias eugénicas que se reflectiam nas suas fungGes. A evolugdo da pratica do
aconselhamento genético aparece também ligada & propria evolucio do pensamento
médico que, aos poucos, enfatizava uma intervencio preventiva das doengas em
detrimento de um modelo curativo. Com a evolugfo da relagdo médico-doente, em que o
médico comecava a assumir uma atitude menos paternalista, dando mais responsabilidade
aos pacientes na tomada de decisSes, o aconselhamento genético comegou a centralizar-se
mais na ajuda ao paciente, através do fornecimento de uma informacéo exaustiva sobre a
sua problematica, no sentido deste poder tomar a decisdo mais adequada.

Todos estes trés primeiros modelos que enfatizam o fornecimento da informacéo
genética, estdo direccionados para os factos. Segundo a mesma autora, progressivamente,
os técnicos aperceberam-se que, mais importante que a informacdo fornecida e a tomada
de decisio acerca do futuro, era a relacfio estabelecida com essas pessoas € as suas
capacidades em lidar com a situagdo presente. Um outro modelo de intervenco emergia,
mais preocupado com as questdes psicolégicas inerentes a situacdo do teste genético - 0
modelo psicoterapéutico.

Nesta perspectiva, Zagalo Cardoso (1995), apresenta trés paradigmas dominantes
na pratica do aconselhamento genético que resumem a sua evolucgdo, desde o inicio desta

4rea da genética clinica até ao seu conceito actual mais abrangente:
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1) PARADIGMA EUGENICO

Como se viu anteriormente, o inicio da pratica do aconselhamento genético
confunde-se com a evolugio do movimento eugénico. Durante as primeiras décadas do
século XX, os médicos pouco se interessavam pela genética e eram os bidlogos e
bioquimicos quem se debrugavam mais nesta area.

Quando os primeiros centros de genética comegaram a abrir, eram sobretudo
técnicos ndo médicos que consultavam a populacdo que acorria a esses locais. Eram
servicos de higiene genética - gemetic hygiene services - onde davam «prioridade as
prerrogativas sociais sobre as necessidades do individuo ou da sua familia, justificando,
deste modo, as tentativas para as decisdes e 0 comportamento dos consulentes, num
sentido condizente com os valores sociais dominantesy» (Zagalo Cardoso, 1995; p.9).
Nessas consultas, as familias com tragos “indesejaveis” eram desencorajadas pelos
técnicos a procriarem (Walker, 1997). Em rigor, esta pratica eugénica do aconselhamento
genético € anterior & sua implementag@o, pelo menos, oficial e objectiva, como area da

genética clinica.

2) PARADIGMA MEDICO-PREVENTIVO

Com o gradual interesse dos médicos pela genética e a instalagdo dos servigos de
genética nos grandes centros hospitalares, a pratica do aconselhamento genético comegou
a reflectir as preocupacdes e orientagdes do pensamento médico. Este periodo coincide
com a alteracdio do termo genetic hygiene para genetic counseling e, nestes meados dos
anos 40, assiste-se também a fundagdo da primeira sociedade de genética humana:

American Society of Human Genetics. Historicamente, atribui-se o aparecimento do



aconselhamento genético a partir deste periodo (Zagalo Cardoso, 1995; Walker, 1997) -
ver pag. 22 deste trabatho.

Na sequéncia das mudangas do pensamento médico, a pratica do aconselhamento
genético passou a dar malor énfase a prevengdo das doencas genéticas. Talvez as
preocupacdes eugénicas estivessem apenas mais camufladas; talvez a preocupacgio
primordial continuasse a Se€r a reducio de nascimentos de bebés com caracteristicas
consideradas “indesejaveis”. Mas, o que diferenciava este paradigma do anterior, era a
forma como as consultas eram realizadas e a informacdo fornecida aos utentes. As
consultas eram menos directivas, a informagdo era dada com maior cuidado e de uma
forma simples para facilitar a compreensdo € era o individuo quem teria de decidir qual a
solucfio para a sua problematica mediante as condicdes explicédas pelos técnicos.

Os modelos de intervenciio - Modelo Médico e Preventivo ¢ Modelo de Tomada
de Decisio - enumerados por Ann Walker (1997), regem-se precisamente por este
paradigma.

Segundo Zagalo Cardoso, este, ainda hoje, continua a ser o paradigma dominante

na pratica de muitos medicos geneticistas.

3) PARADIGMA PSICOLOGICO

Paradigma mais recente e que serve de base ao Modelo Psicoterapéutico referido
por Ann Walker (1997), surge na sequéncia de vérias questdes levantadas pelos
conselheiros genéticos na sua pratica clinica com os consulentes. Comegaram a verificar

as suas limitagBes no que concerne aos problemas humanos de elevada carga emocional



que a doenca genética acarreta € a forma como ajudar essas pessoas a lidarem com essa
situacdo.

Aos poucos, tal como referiu Kessler (1979), o aconselhamento genético deixava
de estar tio orientado para o contetido (para os factos objectivos da informago genética)
- content-oriented counseling - passando a preocupar-se mais com a pessoa (com a forma
como ela lida com a situac@o presente € a sua capacidade em lidar com o futuro), ou seja,
uma intervengdo person-oriented counseling.

A importéncia dos aspectos psicol6gicos do aconsethamento genético deve-se ao
psiquiatra alem#o Franz Josef Kallmann, que publicou, nos principios dos anos 50, o
artigo “Psychiatric Aspects of Genetic Counseling”. A sua publicagdo representa 0
primeiro momento da constituicio do paradigma psicologico do aconselhamento genético
(Zagalo Cardoso, 1995), contudo, a sua implementacgio foi gradual e é mais recente do
que a data desse artigo.

Apenas a partir de meados dos anos 60, as preocupagdes acerca dos aspectos
psicolégicos, tornaram-se mais dbvias nas investigacdes sobre aconselhamento genético.

Kessler (1979) conseguiu traduzir muito bem esta nova 6ptica de conceptualizacéo
do aconselhamento genético, ao referir que este ¢ inerente ao comportamento humano ¢
ao funcionamento psicologico, uma vez que 0S processos bésicos em que se fundamenta -
comunicacio e tomada de decisdo - sdo de natureza psicologica (os dois apresentam
sempre componentes intelectuais, cognitivas e afectivas. O aconselhamento genético,
segundo este autor, lida «com as acc¢Oes humanas, atitudes, comportamentos, crencas,

fantasias, valores e desejos, relativos a salde, procriacdo e paternidade...» e, por esta
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razio, 0s aspectos psicologicos estdo presentes em todas as vertentes do aconselhamento

genético.

Apesar de cada um destes paradigmas trazer uma nova corrente de pensamento
que se traduziu na alteracdo da prética do aconselhamento, a informacfio genética
fornecida nestes servigos, isto €, a vertente da “educacfio” genética prevaleceu. Todavia
deixou de ser o Unico aspecto a ser considerado. Alan Emery (1984), na sequéncia deste
novo paradigma, fala na existéncia de trés dimensdes do aconselhamento gengtico:
dimensdo cientifica, que se debruca sobre os mecanismos genéticos e os riscos de
recorréncia de uma dada doenca; a dimensdo médica, preocupada com o diagnostico e
resolucdo da heterogeneidade genética (o autor considera este o primeiro passo no
processo de aconselhamento); a dimensdo psicologica, preocupada com a compreensao e
avaliaciio dos efeitos psicologicos da doenca genética.

A definicio de aconsethamento genético mais aceite por todas as comunidades
cientificas (datada de 1975 e elaborada pelo “4d Hoc Committee on Genetic Counseling”,
da Sociedade Americana de Genética Humana - citado por Zagalo Cardoso, 1995) passa a
contemplar estas trés dimensdes. Esta definicio continua a ser a mais citada ainda hoje e
Bennett-Jones (1998) conseguiu resumi-la de uma forma clara no seu livro “Human
Genetics” (ver paginas 47 e 48 deste trabalho).

A inclusdo de psicélogos nas equipas de aconselhamento genético, bem como 0
desenvolvimento da investigagdo psicologica dentro desta 4rea da genética, surge

precisamente a partir deste {iltimo paradigma.



3.2 - A PSICOLOGIA NO ACONSELHAMENTO GENKTICO

Na sequéncia desta evolucdo da pratica do aconselhamento genético, as suas
concepcdes actuais continuam, todavia, na necessidade de ajudar os consulentes no
processo de tomada de decisdo e no ajustamento do seu comportamento a €ssas mesmas
decisdes. O que mudou, com a introducdo de novos paradigmas, foi a énfase atribuida a
pessoa do consulente, ou seja, conhecer o seu estado emocional, o seu grau de preparag@o
para a tomada de decisdo e avaliar, posteriormente, as consequéncias dessa mesma decisdo
(saber de que forma o resultado da intervenciio médica se repercutiu na vida emocional do
sujeito) o que conduziu 0 processo de aconselhamento genético a um continuom que vai
para além da fase de tomada de decisdo do consulente.

Como vimos, para os consulentes poderem tomar decisdes de forma autonoma e
informada, é necessario que Ihes seja fornecida a possibilidade de se inteirarem das varias
alternativas vidveis & sua “situacdio genética”, no sentido de poderem ponderar os pros
(beneficios) e os contras (custos) da opgdo. Esta informacdo acerca das opgdes vidveis
deve ser prestada com uma antecedéncia suficiente em ralagdo ao momento da tomada de
decisdo, para que esta possa ser integrada psicologicamente (Zagalo Cardoso, 1995), quer
estejamos perante situagdes de diagnéstico pré-natal (decisdo de interromper ou ndo uma
gravidez), ou de diagnostico de determinada doenca genética perante a sintomatologia
apresentada, quer se trate de situagoes de testes pré-sintomaticos de determinadas doencas
genéticas (decisdo de realizar ou mio o teste, decisdo de deixar ou ndio de viver na
incerteza de poder vir a ter a doenca). Quer por op¢do do proprio individuo, quer por

determinagio dos técnicos, depois de todo o processo informativo inicial, o teste ou
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intervenco genética pode ndo se vir a efectuar. Nestas circunstancias, ha que considerar
que nem sempre o aconsethamento genético conduz ao teste genético, embora seja 0 mais
usual. (Bennett-Jones, 1998).

Para Zagalo Cardoso (1995), actualmente, 0 processo de aconselhamento genético
inserido no paradigma psicolégico, devera contemplar trés fungdes essenciais: (1)
informativa, (2) reajustativa e (3) motivacional.

A fungdo informativa visa fornecer informacio relevante para a tomada de
decisdes. Inclui aspectos relativos a doenga em causa (i.e., aspectos genéticos; aspectos
médicos de diagndstico, progndstico e possibilidade de tratamento, bem como o grau de
gravidade da doenga, idade de inicio, presenca ou ndo de dor cronica, psicopatologia,
desfiguracio fisica; aspectos familiares, sociais e financeiros, etc.) e as alternativas vidveis,
a existirem, que devem ser avaliadas e discutidas.

Deste modo, esta funcfo assenta na transmissdo de informacfo, mas também na
possibilidade da sua interpretacdo € discussio. Ela é tanto mais eficaz quanto mais
especifica (ou personalizada) podera ser a compreensdo da transmissdo da informagao
direccionada para as condi¢Bes de vida e situagGes particulares dos consulentes (Antley er
al., 1984, citado por Zagalo Cardoso, 1995).

A fungdio reajustativa implica a facilitacdo na adaptacio psicologica do consulente
a todo o processo de tomada de decisgo e suas consequéncias.

Finalmente, a fungdo motivacional visa, segundo este autor, procurar envolver o
individuo em todo o processo, com vista a promogéo de uma tomada de decisdo

autonoma.
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Dada esta evolucdo para uma Vvisdo mais abrangente do objectivo do
aconselhamento genético — ou seja, a medida que os seus principios e t€cnicas se
diferenciavam no sentido da emergéncia do paradigma psicologico - e tendo em conta a
variabilidade dos problemas que este levanta implicados na problemética dos consulentes,
tornava-se, assim, cada vez mais importante que a sua pratica se realizasse por equipas
interdisciplinares em vez de por apenas um técnico, de forma a dar-se 0 apoio necessario
em todas as areas consideradas relevantes.

Neste sentido, Rainer em 1983 (citado por Zagalo Cardoso, 1989; Zagalo
Cardoso, 1995;), refere-se & integracfio da Psicologia numa equipa interdisciplinar de
aconselhamento  genético, considerando que: «O aconselhamento genético pode
representar uma psicoterapia de curta duragfio baseada na compreensio psicologica e
conduzida de acordo com técnicas estabelecidas da entrevista psicologica (...) para
diagnosticar perturbagdes emocionais, conhecer as distingdes nosologicas e formas
atfpicas de um mesmo sindroma, compreender o impacto que, dependendo do grau de
maturidade, da culpabilizagio e conflitos, dos mecanismos de defesa e das forcas ¢
fraquezas do ego, o conhecimento € a descoberta tém no individuo ou num casab (p.149).
N0 ¢ nossa intencio aceitar esta analogia como irrefutavelmente verdadeira, obviamente
que ela merece algumas reticéncias, parece-nos facil, porém, entender a existéncia de um
espago dentro desta rea da genética que pode ser preenchido pela Psicologia.

Com efeito, a pratica do aconselhamento genético actualmente estd, e cada vez
mais, inserida no paradigma psicologico. Na sequéncia do que Emery (1984) propds, ela

visa, entdo, a abordagem das trés dimensdes (1) cientifica, (2) médica e (3) psicolégica.
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Esta terceira dimensdo é, portanto, assegurada pela psicologia de forma a avaliar o
estado mental e emocional dos individuos ao longo de todo o processo (antes, durante e
depois da intervengdo e/ou tomada de decisdo, qualquer que ela seja).

Todavia, o trabalho do psicdlogo pode ndo se limitar a uma abordagem inicial de
avaliacdo do estado emocionalintelectual do individuo com vista a verificar se esta apto
para iniciar o processo, cessando, a partir daf a sua interveng#o. Tal como Antley et al.
(1984) sugerem, 0s profissionais de psicologia «podem ser orientadores das sessoes
ulteriores de aconselhamento genetico, visando a facilitacio da tomada de decisdo»
(Zagalo Cardoso, 1995). Isto porque, qualquer que seja o tipo de intervencdo que
objectiva o consulente no processo de aconselhamento — diagndstico pré-natal (DPN) de
mal-formacdo do feto ou de determinada doenca genética e concomitante decisdo de
interrupgio ou ndo da gravidez; realizagfio de um teste diagnéstico de portador de um
gene de determinada doenca genética — implica uma intervengdo continua ao longo de
varias semanas ou meses.

Zagalo Cardoso (1989;1995) refere ainda outras tarefas que podem ser
desempenhadas pelo psicologo integrado numa equipa interdisciplinar de aconselhamento
genético: 1) o fornecimento de apoio psicolégico aos consulentes — nfo basta a avaliagéo
psicolégica, € necessario um apoio/acompanhamento paralelo, talvez fosse com esta
perspectiva que Rainer fez aquela analogia no seu artigo em 1983... — e, quando
pertinente, o encaminhamento para servicos de Satide Mental; 2) adopgao de um papel de
“consultor de psicologia” da equipa interdisciplinar com o intuito de orientar € organizar a
prestaciio de servigos dos outros técnicos, contribuindo para a formac@o e melhoria das

competéncias de todos; 3) por fim, o autor refere, baseando-se em Fraser (1974), a
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possibilidade de avaliar 0s consulentes durante um periodo de follow-up com o duplo
objectivo de investigar 0s resultados e consequéncias do aconselhamento € melhorar e/ou
redefinir a eficiéncia de todo o processo € pratica do aconselhamento, 0 que permite
manter a equipa informada sobre 0s resultados e as consequéncias da sua propria pratica.

Emery (1984) consegue resumir um pouco o lugar da Psicologia na pratica do
aconselhamento  genético quando refere que este ultimo tem que obedecer
fundamentalmente a duas regras bésicas: a) fornecimento da informacfio necessaria e
completa acerca da doenca € do processo do teste genetico e b) o levantamento (dominio)
dos aspectos psicologicos implicados.

Assim, a Psicologia como disciplina encontrou 0 seu campo de accfo, ndo s6 na
pratica da segunda regra basica (que foi o que desenvolvemos mais nas linhas anteriores) €
que é claramente uma éarea da investigagio em crescimento para esta disciplina, mas
também contribuindo para uma melhor aplicagao da primeira regra basica, fornecendo
alguns dos seus conhecimentos as outras disciplinas com o intuito de ajudar a incrementar
as competéncias de comunicacdo do técnico de forma a melhorar a natureza da relagdo
estabelecida com o consulente, bem como aspectos facilitadores da relagdo, como por
exemplo, as consultas realizarem-se sempre com o mesmo técnico em consultorios onde a
atmosfera seja calma e relaxante, a posicdo dos intervenientes ndo estar separada pela
barreira de uma secretaria e as cadeiras ndo estarem colocadas frente-a-frente, as consultas
serem efectuadas sem pressa, utilizagdo de questdes abertas em detrimento das questdes

fechadas (Parry, 1984 in Emery, 1984).
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PARTE 11

NO UNIVERSO DO ACONSELHAMENTO GENETICO:

TRABALHO PRATICO
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NOTA INTRODUTORIA

Dando continuidade ao tltimo ponto desenvolvido no capitulo anterior, partimos
para o desenvolvimento do estudo empirico inserido no paradigma psicolégico do
aconselhamento genético.

O aconselhamento genético pode desenvolver-se em variados contextos
dependendo do objectivo primordial que o norteia. Walker (1997) enumera o que para ela
s0 as sete principais situacBes especificas deste tipo de intervencdo: (1) Diagndstico pré-
natal (DPN); (2) situagdes de infertilidade e perda do feto (fetal loss); (3) condigbes
genéticas que podem dar origem a infertilidade ou um desenvolvimento sexual anormal;
(4) situacdes de diagndstico neonatal em bebés com suspeita de doenca genética; (5)
diagnéstico de doenga genética cronica na infancia; (6) diagndstico, no adulto, de uma
doenca genética de inicio tardio; (7) teste pré-sintomatico ou de portador de um gene
mutante de uma doenca genética de inicio tardio (diferente de 6. porque se realiza em
pessoas ainda saudaveis).

O estudo que nos proposemos desenvolver ocorreu precisamente no contexto da
situacdo 7. enumerada por Walker, ou seja, decorreu num servico que realiza
aconselhamento genético para testes pré-sintomaticos de doengas genéticas de inicio
tardio.

As doencas genéticas de inicio tardio, tal como o nome indica, sio doengas cujos

primeiros sintornas se manifestam numa fase adulta. Quando elas s3o transmitidas de



forma autossémica dominante, mesmo que 0 individuo apresente apenas um gene com a
mutago, a sua manifestagéo ¢ inevitavel.

Nestas circunstancias, um individuo a quem seja diagnosticado o estatuto de
portador através do teste genético pré-sintomatico numa fase da sua vida em que estd
completamente sauddvel (pelo menos no que concerne 3 doenca em causa), ficara a saber
que a doenga se manifestara necessariamente no futuro e que existe 50% de probabilidades
de a transmitir & descendéncia.

Este tipo de testes e a informagdo que & transmitida ao consulente abarca muitas
problematicas, dada a sua especificidade. Como refere Lerman (1997), ao contrario de
qualquer diagnostico imediato de determinada doenga, a informag&o genética, nesta area,
é: probabilistica e incerta - o teste revela que a pessoa vai desenvolver a doenca, mas ndo
informa guando aparecerdo 0s primeiros sintomas; segundo, e na sequéncia do primeiro, 0
controlo sobre o inicio da doenca ¢ muitas vezes inexistente; terceiro, 0s resultados do
teste transportam consigo algo que ir4 acontecer apenas num futuro incerto; por Gltimo,
mas nfo menos importante, 0 acesso a este tipo de informagio revela uma susceptibilidade
genética que afecta ndo s6 o individuo como todos os membros da sua familia,
nomeadamente os seus descendentes. Acrescido a todos estes aspectos, esta também a
propria historia e sintomatologia da doenga que sdo sempre bastante dramaticas.

Os testes pré-sintomaticos desenvolveram-se a partir do principio dos anos 80 do
Século XX (Harper, 1992), nomeadamente no Reino Unido (Kerzin-Storrar, 1983) e
Bélgica (Evers-Kiebooms, 1988; Evers-kiebooms et al., 1988) para a doenga de
Huntington — uma doenga neurologica degenerativa de inicio tardio, transmitida de forma

autossomica dominante, altamente incapacitante € sem curd.
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A importéncia de estudos nesta 4rea, porém mais direccionados para problematicas
psicossociais e/ou gticas implicadas, foi-se revelando 2 medida que o acesso aos testes
gengéticos pré-sintomaticos se iam implementando. Mais uma vez, € €Omo revela Harper
(1992), a doenca de Huntington, como uma das mais importantes doengas genéticas de
inicio tardio, serviu como «modelo valido para outras doengas neurologicas
degenerativas» (p. 463) que apresentavam caracteristicas similares.

A prética foi revelando que os individuos em risco que decidiam realizar um teste
genético pré-sintomatico € cujo resultado era positivo (ou seja, portador do gene
mutante), evidenciavam dificuldades psicologicas ¢ emocionais ao lidarem com a
informagfo recebida (Chapman, 1992). Por esta razéo, foi-se verificando melhoramentos
no atendimento e servio prestados — na sequéncia também do desenvolvimento da pratica
do aconselhamento genético: ver capitulo 3 —¢ aprofundamento de estudos nesta area.

Marguerite Chapman, parece ter concordado com Harper (1992) quando referiu,
num artigo publicado em 1992 que «a experiéncia com 0 teste preditivo para a doenca de
Huntington serve de paradigma para 0 desenvolvimento de futuros protocolos de testes
preditivos para outras doencas de inicio tardio (...)» (Chapman, 1992; p.495).

Com efeito, no nosso pais, a elaboracdio e aplicagdo de um programa de teste
preditivo e aconselhamento genético teve inicio apenas em 1995 e foi direccionado para
uma doenca autossomica dominante de inicio tardio tipicamente portuguesa - a Doenca de
Machado-Joseph (DMJ) (Sequeiros, 1993; Sequeiros, 1996a; Sequeiros, 1996b; Sequeiros
et al, 1998) uma ataxia cerebelosa altamente incapacitante € sem curd - baseado
precisamente nos protocolos ja desenvolvidos noutros paises, sobretudo para a doenga de

Huntington (Sequeiros, 1996b). O objectivo principal desse programa era o
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aconselhamento genético as pessoas em risco que pretendessem conhecer o seu genodtipo €
fornecer o aconselhamento genético € 0 apoio psicologico necessarios (Sequeiros,1996a).
Este programa dispunha, a partida, de seis centros multidisciplinares espathados pelo
continente e ilhas.

A partir de 1999, o centro do Porto — que se desenvolveu e criou o Centro de
Genética Preditiva e Preventiva. a funcionar no [nstituto de Biologia Molecular e Celular
da Universidade do Porto -, adaptou 0 protocolo da DMJ a outras doengas genéticas com
caracteristicas comuns, ou seja, serem monogenéticas herdadas de forma autossémica
dominante, s6 se manifestarem na idade adulta e de nfio haver tratamento € cura eficazes,
especialmente, a doenca de Huntington e a Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF).

(Protocolo: Consultar anexo 1)




CAPITULO IV
ESTUDO EMPIRICO

4.1 - INTRODUCAO

O aconselhamento genético (AG), no contexto dos testes pré-sintomaticos para
doencas de inicio tardio, tal como hoje € praticado (inserido no paradigma psicologico),
convive. mesmo assim, de perto com as limitagdes € incertezas que a propria medicina por
vezes apresenta, € com as respostas psicolégicas e emocionais dos individuos a sua
situacdo. As pessoas que recorrem a consultas de AG, muitas vezes ja trazem informagdes
acerca da doenca para a qual fario o teste (informagbes muitas vezes repletas de
conotacdes profanas, outras vezes, fidedignas e transmitidas pelo seu médico) e/ou até ja
conviveram de perto com ela, através de um familiar proximo.

Dada a especificidade que caracteriza o Pprocesso de AG nos testes pre-
sintomaticos (Lerman, 1997) — ver «nota introdutdria» -, foram sendo publicados, ao
longo destas ultimas décadas, estudos sobre o impacto psicolégico que podem provocar
nos individuos em risco que aceitam realizé-los. Tomamos como referéncia exemplificativa
alguns cujas conclusdes mereceram uma maior atenc8o da nossa parte:

O primeiro artigo, publicado em 1997 por Baum e colaboradores, descreve um
estudo sobre o stress nos testes genéticos para a doenga de Huntington e Cancro da
mama. O estudo conclui que o teste genético pode afectar psicologicamente o individuo

em funcdo e consoante varios factores: a) o resultado do teste; b) as caracteristicas da
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doenca; ¢) grau de incerteza apos o teste; d) e factores pessoais, como o suporte familiar e
social, os graus de, optimismo, risco percebido, crencas acerca da doenca e incapacidade.

Dois outros estudos dizem respeito aos efeitos psicolégicos, a longo-prazo, do
teste pré-sintomatico para a doenca de Huntington (Tibben et al.,1997; Codori et al.,
1997). As conclusdes referem basicamente que: as reaccdes ao resultado nos sujeitos
portadores do gene mutante, nos primeiros seis meses, sdo de evitamento/negacdo da
doenca, comecando, a partir desta altura, a adquirirem outro tipo de pensamentos
(denominados de intrusivos - inrrusive thoughts), como forma de se adaptarem a situacdo
e enfrentarem a realidade de portadores (Tibben ez al., 1997); existe uma progressiva
adaptacio do individuo, ao longo dos doze meses, ao impacto psicologico provocado pelo
resultado (Codori er al.,1997). De certa forma, este estudo complementa o anterior, na
medida em que explora algumas diferengas individuais nas respostas psicoldgicas ao longo
dos doze meses ulteriores ao teste, nomeadamente: verificaram que os portadores casados
apresentaram mais dificuldade em lidarem com o Seu novo estatuto, assim como aqueles
cuja idade se aproximava da idade de aparecimento dos primeiros sinfomas na sua familia.

Outro estudo, realizado em Portugal, para a doenca de Machado-Joseph (Fleming
et al., 2002), revelou que a comunicagdo dos resultados parece ndo se traduzir por efeitos
psicologicos adversos independentemente do resultado do teste pré-sintomatico.

Em resumo, a revisio bibliogréfica sobre esta tematica nio é consentdnea, alguns
estudos sugerem que a realizaco do teste genético pode eventualmente acarretar s€rios
problemas psicologicos, independentemente do resultado ser de portador ou ndo portador
(Fanos e Johnson, 1995; Codori et al., 1997); outros mencionam a quase inexisténcia de

repercussdes psicologicas provocadas pelo resultado de um teste genético, se for
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precedido de aconselhamento genético e fornecido o suporte psicologico adequado
(Denayer et al., 1996; Tibben et al., 1997 Fleming, 2002). E este Gltimo aspecto foi
merecedor de especial reflexdo para Chapman (1992) quando, o fazer ela propria a sua
revisio da bibliografia disponivel na época, considerou que a auséncia de respostas
catastroficas ao resulttado de portador seria justificada pelas condicdes em que o teste pre-
sintomatico decorria: em contexto clinico que contemplava consultas de aconselhamento
genético, avaliacdo psiquidtrica € psicolégica antes da realizacio do teste e suporte
psicolégico e consultas de follow-up apés a comunicaco do resultado. Ou, como tantos
estudos foram comprovando®, outra razio indicada para a relevancia dos testes pré-
sintomaticos e o pequeno nimero de consequéncias negativas provocadas pela informac@o
transmitida é a necessidade que as pessoas €m risco t8m de se sentirem aliviadas da
incerteza acerca do seu estatuto € poderem planear de uma forma mais segura a sua vida.

O estudo que nos propusemos desenvolver teve como referéncia a vasta pesquisa
realizada sobre investigacBes na area do aconselhamento genético nos testes preé-
sintomdticos de doencas autossomicas dominantes de inicio tardio ¢ a experiéncia
acumulada no Centro de Genética Preditiva e Preventiva da Universidade do Porto.

Uma vez que neste centro se realizam testes essencialmente para as trés doencas
mencionadas na nota introdutéria desta parte do trabalho (DMJ, DH e PAF), tivemos
como desejo inicial recorrer a todos os individuos que vinham realizar o teste para as trés
doengas, até porque pensavamos poder chegar a conclusdes interessantes comparando 08

resultados consoante a natureza da doenga.

* Consultar, por exemplo, a introducdo do artigo Tibben ef al. (1997).

88



No entanto, depardmo-nos com algumas dificuldades na disponibilidade da
amostra, uma vez que existem grandes diferencas quanto ao nimero de individuos em
risco que aceitam fazer este tipo de testes para as trés doencas mencionadas.

Assim, resolvemos desenvolver o nosso estudo apenas para a Polineuropatia
Amiloidética Familiar, pelas seguintes razdes: 1°) haver um maior nimero de sujeitos no
nosso servico para o estudo; 2°) existir, ha alguns anos no nosso pais, estudos publicados
na area da psicologia (Coelho, T. 1996; Lopes, A., 1996; Fleming, M., 1996; Lopes, A.,
1998), embora e desde que se adaptou um programa organizado de consultas de
aconselhamento genético e acompanhamento psicolégico para 0s individuos que querem
fazer o teste pré-sintomatico, ainda ndo se tenha realizado nenhum estudo para analisar as
suas repercussdes; ser uma doenga (a PAF tipo 1) tipicamente portuguesa € com um
grande foco de incidéncia em familias do norte do pais.

O que nos motivou para 0 nosso trabalho foi entfio, verificar o impacto psicol6gico
que o teste genético pré-sintomatico para a PAF acarreta nos individuos cujo diagnéstico
¢ de portador, e especialmente nas repercussdes que isso pode ter relativamente as
expectativas na sua vida futura.

Antes de passarmos a descri¢do detalhada sobre a metodologia do estudo empirico
realizado, far-se-4 uma breve caracterizacio da PAF, indispensével para uma melhor
compreensdo de toda a problemdtica que rodeia o individuo que aceita realizar o teste pré-
sintormnético e da carga psicologica que a informacéo fornecida pode provocar dado o

historial e a sintomatologia desta doenca.
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4.1.1- A POLINEUROPATIA AMILOIDOTICA FAMILIAR (PAY)

As Amiloidoses sio um grupo heterogéneo de perturbagdes que tém em comum O
armazenamento de substincia amiloide. Em 1932, Ostertag mencionou na bibliografia a
primeira amiloidose hereditaria (Sequeiros, 1986).

A PAF (tipo 1, portugués) foi descrita, em 1952 por Corino Andrade como uma
doenca resultante de uma {inica mutacdo ocorrida, pelo menos, ha 6 ou 7 séculos atrds,
possivelmente na area da Povoa do Varzim, na altura, um pequeno centro piscatorio, no
Norte de Portugal (Costa, 1986). Uma carta de foral, datada de 1306, concedida & Povoa
de Varzim pelo Rei D. Dinis, apresenta 0s sobrenomes invulgares de varias familias ai
residentes; estes sobrenomes, ainda podem ser encontrados actualmente nas varias familias
afectadas por esta doenga na regido da Povoa (Costa, 1936).

Apesar desta mutacdo ter acompanhado, durante alguns séculos, o lento
crescimento da populagdo, devido as guerras, fome e epidemias e, também, devido a
propria repercussdo da doenca, nomeadamente a impoténcia e o seu desfecho fatal, ela
nfo se extinguiu ao longo dos tempos; isto porque, havia uma alta taxa de natalidade
(embora a taxa de mortalidade fosse igualmente alta, havia sempre um alto numero de
criancas que sobreviviam...) € 0s portadores, manifestando-se saudaveis até a idade
adulta, conseguiam atingir um alto nimero de descendentes até o eclodir dos primeiros
sintomas (Costa, 1986).

A sua resisténcia ao longo dos séculos esta patente nos nlimeros actuais que

indicam ser o norte de Portugal o local de maior foco mundial desta doenca, com uma

90



prevaléncia 151x10 para a populagdo com idade superior a 19 anos, residente nos
concelhos de Pévoa do Varzim e Vila do Conde (Lopes, 1998).

Dado tratar-se de uma doenca origindria, essencialmente, de uma comunidade de
pescadores, para além de se espalhar pelas terras vizinhas (Vila do Conde, Barcelos,
Esposende ou Braga), ela foi-se espalhando ao longo da costa portuguesa, de norte a sul,
verificando-se, hoje em dia, casos em familias de Matosinhos, Porto, Gaia, Figueira da Foz
e Lisboa (Costa, 1986). O alastramento da doenca, também se deu além fronteiras. As
expedicBes dos navegadores portugueses, bem como as emigracdes para 0s quatro cantos
do mundo, ao longo de varias décadas, fizeram com que, em muitos paises, se
verificassem casos de PAF (ou Paramiloidose, ou, como ¢ popularmente conhecida,
“Doenca dos Pézinhos™).

Virias equipas de investigadores de varios paises, identificaram o tipo portugués
desta doenca nos seus pafses e, todas elas, sio unanimes em reconhecerem a possivel
emigracio da mutagdo através dos navegadores ou emigrantes do nosso pais.

Embora ndo havendo certezas, Drugge (1990) aponta a existéncia de casos de
PAF na Suica devido a presenga dos navios mercantes portugueses, a partir de meados do
século XV, que faziam a “rota do sal”. As relagSes entre estes dois paises encontram-se
descritas ja no século XVI, nos documentos do historiador Damido de Gois (Drugge,
1990).

Outro pais onde se encontra um grande foco desta doenca € o Brasil,
nomeadamente na éarea do Rio de Janeiro. Os varios casos observados, sio de
descendéncia portuguesa, provavelmente das familias que emigraram entre os finais do

Século XIX e 1920 e, num segundo periodo de emigragéo portuguesa, apos a 1l Guerra
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Mundial (André, 1990). Um estudo realizado por André e seus colaboradores (1990),
comprovou todos os dados historicos preexistentes, ao revelar que todos os doentes com
Paramiloidose que participaram na investigagdo (oriundos de 19 familias) tinhamn origens
familiares provenientes de: Povoa do Varzim, Barcelos, Braga, Vila da Feira, Viseu, entre
outras localidades portuguesas.

No Jap#o foi encontrado o segundo maior foco desta doenca (Araki, 1968; Kito,
1973, citado por Costa, 1986). Mais uma vez, as areas mais afectadas correspondem
aquelas onde os navegadores portugueses desembarcaram, em 1543, e por la
permaneceram, pelo menos por um século (Costa, 1986).

Um alto numero de paises mediterrdneos apontam para a existéncia de familias
com Paramiloidose - Espanha e suas Ilhas Baleares, Italia, Grécia (em menor namero), sao
um exemplo - bem como, casos de familiares portugueses que, entretanto, emigraram para
os EUA. Canada ou Venezuela (Costa, 1986).

- Histdria natural:

Esta polineuropatia ¢ uma doenca neurologica hereditaria, de transmissdo
autossémica dominante e tem uma margem de idade de eclosdo dos primeiros sintomas
um pouco alargada, existindo casos que apontam entre os 17 e os 78 anos (Coelho, 1996).
Todavia, a maioria dos doentes comecam a manifestar os primeiros sinais entre os 22 € 0s
38 anos (Lopes, 1998), sendo a média encontrada de 33,5 anos (Coelho, 1996).

A duracdo de evolucdo da doenca varia entre os 7 e os 14 anos (Lopes, 1998),
conduzindo a um desfecho fatal apds, em média, cerca de 11 anos de grande sofrimento

(Coelho, 1996).




Nio se conhecem diferencas significativas na sua manifestacdo, entre homens e
mulheres (Sequeiros, 1986).

Esta doenga apresenta uma penetrancia incompleta. Certas familias, nomeadamente
as que manifestam os primeiros sinais muito cedo, apresentam uma penetrancia da doenca
que se aproxima dos 100% (logo, a manifestagio dos sintomas é quase total); noutras,
pode-se verificar casos isolados de pessoas portadoras da mutagdo que, mesmo em idades
avancadas, ndo manifestam a doenca (Coelho, 1996).

- Manifestacfo clinica:

A mutacdo genética presente na Paramiloidose leva 4 produgfio de uma proteina
amiloide, imunologicamente relacionada com a transtiretina (TTR, uma proteina
formalmente conhecida por prealbumina) que ¢ anormalmente degradada, armazenada e
precipitada nos tecidos como substancia amiloide (Saraiva, 1986). Esta anormal TTR - ou
para simplificar, esta anormal substdncia amiloide - que se deposita nos tecidos dos
troncos nervosos e que provoca a lesdo dos nervos periféricos, vai-se depositando nos
tecidos de varios orgdos, levando estes doentes a sofrer limitagBes progressivas que se vao
traduzindo em perturbacBes digestivas, cardiacas, genito-urindrias, dermatoldgicas,
motoras e sensitivas dos membros (Lopes, 1996), conduzindo-os a um estado de caquexia
que se colmatara na morte (Lopes, 1998).

A Paramiloidose &, pois, uma neuropatia motora e autondmica - ambos os sistemas
nervosos simpatico e parassimpatico estio frequentemente envolvidos - que interfere
desde muito cedo com a qualidade de vida das pessoas (Coelho, 1996).

Estes doentes vdo manifestando progressivamente: emagrecimento acentuado;

perda da sensibilidade, ocasionando feridas e queimaduras indolores; perda da forca




muscular com incapacidade motora e sensitiva dos membros, traduzindo-se na dificuldade
da marcha; alteracdes troficas da pele; desmaios; vomitos e diarreias sem controle dos
esfincteres; incontinéncia urinria; impoténcia sexual; entre outros sintomas (Coelho,
1996; Lopes, 1996).

- Teste Preditivo:

A Polineuropatia Amiloidética Familiar (ou Paramiloidose) foi uma das primeiras
doencas autossémicas dominantes em que se conheceu o erro bioquimico e genético
(Coelho, 1996). A natureza quimica da proteina amiloide presente nos doentes de PAF -
ou seja, a TTR anormal que se armazena nos tecidos - foi identificada por Pedro Costa e
colaboradores em 1978 (Saraiva, 1986). Outras equipas de investigadores, um pouco por
todo o mundo, verificaram que os pacientes de PAF, apresentavam também a tal protina
anormal nos seus tecidos (Saraiva, 1936).

Desde h4 alguns anos, tornou-se possivel o diagnéstico pré-sintomatico desta
doenca a partir de um método laboratorial directo de analise sanguinea, em que a proteina
anormal ¢ detectada e, consequentemente, o estatuto de portador ou ndo portador do
individuo que se sujeita ao teste (Coelho, 1996; Lopes, 1996). Este método encontra-se
disponivel, desde 1984, no Centro de Paramiloidose do Porto, mas durante muito tempo
sem grandes condi¢des de atendimento e suporte a0s consulentes que pertenciam a um
grupo da populagfio muito restrito e especifico, os individuos em risco.

Com efeito, os descendentes de familias com casos de Paramiloidose contactam,
por vezes desde muito cedo, com o sofrimento fisico e psiquico que a doenga provoca no

progenitor doente e/ou num outro familiar mais afastado.
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A partir de 1994, teve inicio, no mesmo Centro, o trabalho clinico de atendimento
em consultas de psiquiatria e psicologia aos doentes com Polineuropatia Amiloidotica
Familiar (PAF) (Lopes & Fleming, 1996).

Relativamente & preocupagdo em fornecer um adequado apoio aos consulentes,
assintomaticos, que desejavam fazer o teste pré-sintomatico dando-lhes acesso a consultas
de aconselhamento genético, avaliacdo € apoio psicossocial e consultas de follow-up ao
longo de um ano, so teve inicio em 1999, no Centro de Genética Preditiva e Preventiva do
Porto, quando se decidiu adaptar a experiéncia adquirida com a doenca de Machado-

Joseph e alargar o seu protocolo de aconselhamento genético também para a PAF.

4.1.2 — ESTUDOS PREVIOS RELATIVOS A PAF/ FUNDAMENTACAO

DO ESTUDO EMPIRICO

Existem poucos estudos publicados no nosso pais na 4rea das ciéncias humanas.
Em 1996, Lopes e Fleming concluem um artigo piloto para novas perspectivas e linhas de
investigagdo «num campo onde nfo se encontram contributos tedricos especificos 2
doenca nem estudo de investigago clinica ou empirica prévios» (p.100), como referem, a
partir dos quais fosse possivel estender a reflexfio a que chegaram. Nesse estudo
exploratorio, as autoras chegam a algumas conclusdes relevantes acerca de doentes com
PAF que estavam a Ser acompanhados em consulta psiquidtrica, concretamente: 1) eram
doentes que na sua maioria nio tomavam iniciativa de pedir ajuda psicologica; 2) quando
conseguiam apresentar uma queixa, ela fazia-se predominantemente no registo da

ansiedade e/ou tristeza e desdnimo; 3) eram pacientes com uma grande dificuldade na




expressdo/comunicacao das vivéncias emocionais (predominio da via somatica como
expressio, sobre a via psicolégica); 5) o mecanismo de defesa mais usado para lidar com o
sofrimento psiquico associado a consciéncia da doenca era a negacdo; apresentavam
predominio de patologia depressiva ou da perda.

Este estudo remete-nos para algumas reflexdes. Todavia, foi desenvolvido com
doentes (portanto portadores ja sintomaticos) de PAF.

Entretanto, outros estudos, nesta area, foram sendo publicados pelas mesmas
autoras, mas sempre com amostras de individuos ja apresentando a doenca (Lopes &
Fleming, 1998; Fleming & Lopes, 2000). No seu ultimo artigo publicado (Fleming &
Lopes, 2000) as autoras recorreram ja a alguns individuos assintomaticos e tentaram,
precisamente, fazer algumas reflexdes acerca do que leva individuos em risco a aceitarem
realizar o teste pré-sintomatico e outros ndo. A pergunta “mas saber para qué e por qué?”,
referem existir uma resposta genética e medicamente correcta que enfatiza as vantagens de
fornecer ao individuo mais certezas quanto a0 seu futuro e ajudé—ld a melhorar as escolhas
(profissionais, familiares) e qualidade de vida, bem como da satide em geral. Todavia, a
resposta de alguns sujeitos era diferente pois referem que o saber pode ser vivido como
pernicioso para a existéncia. Neste sentido, as autoras alertam que o «saber (tomar
conhecimento de uma doenca/realidade quase inaceitavel) (...) pode ser um desencadeador
de efeitos “perversos™ (p.38) podendo ndo se traduzir sempre numa aceitacdo emocional
do facto e conduzir o individuo a adoptar mecanismos de defesa de racionalizacio ou
negacio. Dizem ainda que «entre a informacio contendo os aspectos cognitivos e o saber
de facto (implicando o envolvimento emocional inerente a noticia) decorre habitualmente

~

um tempo de “digestdo” mental» (p. 39).
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A partir destas reflex8es sobre os doentes com PAF e da bibliografia j& existente
relativa aos testes genéticos pré-sintomaticos para doencas de inicio tardio, quisemos
elaborar um estudo que pudesse contribuir para 0 desenvolvimento de mais reflexdes
sobre o impacto que O teste pré-sintomatico tem para 0s individuos em risco de virem a
ter PAF, uma vez que ainda ndo existem estudos publicados para esta doenca.

Poderiamos ter desenvolvido um estudo semelhante aos ja publicados na
bibliografia para outras doencas de inicio tardio (Tibben et al., 1997; Fleming et al.,
2002), mas necessitariamos de um periodo de tempo muito mais alargado, para além do
que, estarfamos apenas a adaptar esses estudos a realidade da PAF. Optamos, entdo, por
claborar um trabalho mais simples relativamente 3 metodologia, mas que pudesse
contribuir para o aumento da compreensao sobre as repercussdes das intervengdes que 0
servicos de genética fornecem nesta 4rea, comegando por estudar apenas 0 grupo dos que
recebern a noticia mais draméatica que este tipo de testes podem fornecer a um individuo
que se apresenta completamente saudavel: o resultado de portador.

Como refere Fleming (1996), o conhecimento do resultado de um teste vai gerar
uma mudanca (crise), no sentido do sujeito adquirir um novo estatuto, exigindo a
mobilizacio de mecanismos internos para adaptacdio a sua nova condi¢do - dai a
necessidade de um acompanhamento gradual estipulado pelo programa, com entrevistas
clinicas e o recurso a testes e escalas psicologicos, para uma melhor identificacdo
diagnéstica de alguns indicadores considerados fundamentais no equilibrio emocional do
sujeito: indicadores da ansiedade e da depressdo -. Desta avaliagdo, sera possivel deduzir o
tipo de comportamento do sujeito face a esta situag@o de crise, se esta a desenvolver um

padrdo negativo de adaptacdo 3 situacfo, através de mecanismos de negacdo/evitamento
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no sentido de ignorar o acontecimento gerador de mudanga, ou se apresenta uma atitude
de aceitacdo da crise, deixando-se abalar e perturbar, mas a0 mesmo tempo, enfrentando o
problema e procurando mecanismos de Coping adequados a situacéio. O tipo de padrdo de
comportamento desenvolvido depende, segundo a mesma autora, das caracteristicas da
personalidade, do tipo de ajuda que essa pessod pensa poder receber ou ter, da sua
psicopatologia prévia, da experiéncia adquirida a partir da convivéncia com outros
familiares que desenvolveram a doenca e as crengas € significados atribuidos a mesma.

Existem pois, varios condicionalismos impostos por este tipo de testes genéticos
que podem interferir em diversas areas da vida, € Zagalo Cardoso (1995) aponta que uma
delas é a forma como o individuo pode passar a Ver O seu futuro, enumerando igualmente
os sinais de ansiedade e depressio, COmO as duas dimensdes cruciais do sofrimento
psiquico justificando, deste modo, porque passam & Ser as escolhidas para os muitos
estudos publicados e ja mencionados ao longo deste trabalho (Zagalo Cardoso, 1995;
Tibben et al., 1997; Lopes & Fleming, 1998; Fleming et al., 2000).

Tibben et al. (1997) verificaram que oS individuos que entravam para o protocolo
de consultas para o teste pré-sintomatico da doenca de Huntington apresentavam, a0 fim
de alguns meses apos comunicagio do resultado, um nivel de expectativas acerca do seu
futuro dependente do grau de pensamentos de evitamento sobre a doenca e do acesso a
uma rede de suporte social consideravel. Nesse artigo, 0s autores apresentam um conjunto
de estudos realizados nesta area e tentam correlacionar alguns pontos das conclusdes da
bibliografia com o grau de pessimismo acerca do futuro que alguns dos individuos podem

apresentar como consequéncia do resultado do teste pré-sintomatico.
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Desta forma, propusemo-nos estudar se 0s individuos cujo teste pré-sintomatico
para a Polineuropatia Amiloidotica Familiar foi positivo (portador do gene mutante)
deprimiam no perfodo imediatamente a seguir & comunicacdo do resultado e como se
apresentavam, para O mesmo indicador — a depressio — depois de um periodo de
“digestdo” (no sentido referido por Fleming & Lopes, 2000) do resultado transmitido.

Uma vez que alguns autores apontam a falta de esperanga (hopelessness) como
uma das consequéncias da depressdo (Beck, A. et al., 1974) implicada em situacdes de
doencas fisicas graves (Schmale, 1958, citado por Beck. A. et al., 1974), quisemos ainda
verificar se, para além de uma patologia depressiva, 0 resultado de portador provocava
uma visdo negativista acerca da sua vida firtura, no sentido de podermos constatar s¢ 0S
individuos que estavam deprimidos apods a comunicagdo do resultado, continuavam assim

ao fim de alguns meses e se este aspecto se reflectia num maior grau de pessimismo e falta

de esperanca em relacdo ao futuro.

99




4.2 - DEFINICAO DO PROBLEMA

O estudo que nos propusemos desenvolver tem como objectivo verificar o impacto
do resultado positivo para a Polineuropatia Amiloidotica Familiar no estado emocional do
individuo e as suas repercussdes em relagéo a forma como este passa a encarar e investir
na sua vida futura.

Os anos de experiéncia que fomos adquirindo no CGPP levou-nos a reflectir sobre
a pertinéncia da comunica¢do de um resultado positivo - sera legitimo um diagnostico de
uma doenca que, na altura do teste, ¢ apenas uma miragem, mas que o seu resultado pode
alterar todo um estilo de vida futuro? Como ird “ser” essa pessoa ap6s o resultado
positivo? Ira aproveitar da mesma maneira as oportunidades da vida? Ird4 ser mais
prudente, menos segura das suas capacidades? Pior que a certeza de um diagndstico, ndo
serd a incerteza angustiante de se ndo saber? A resposta afirmativa a esta Ultima parece ser
a justificagdo suficiente para aquelas pessoas que aceitam fazer o teste pré-sintomatico...
No entanto, quisemos aprofundar o conhecimento sobre as repercussdes que o peso dessa
certeza poderia passar a ter, até porque notamos o crescente grau de desisténcia dos
individuos na comparecéncia das consultas subsequentes & comunicacdo do resultado.

Estamos a falar de um resultado que diz respeito ao futuro. O “diagnostico” €
feito, mas os sintomas ndo estdo la!

Quisemos entdo responder a seguinte questdo: serd que 0 resultado positivo do
teste pré-sintomatico para a PAF afecta emocionalmente o individuo no sentido de o
deprimir e o deixar sem grandes perspectivas/esperanca relativamente ao seu

futuroe?
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Partimos entdo para o estudo com as seguintes hipoteses:

Hip6tese 1: Os sujeitos, em risco, que resolvem fazer o teste genético pre-
sintomatico da PAF, deprimem apés receberem a comunicacio do
resultado de portador do gene mutante para esta doenca;

Hipotese 2: Esse estado depressivo vai reflectir-se. meses mais tarde, numa falta de
esperanca (ou boas expectativas) relativamente as suas vidas € a0 seu

futuro.

A utilizagio destes dois par@metros — indicadores da depressdo e grau de
esperanca — pareceu-nos complementarem-se, dado que, uma das consequéncias da
depressio poderd ser a forma como se passa a encarar a vida presente ¢,
fundamentalmente, a vida futura, uma vez que a pessoa podera ficar como que presa a um
passado sentido como melhor ou, ainda mais concretamente, presa a um futuro idealizado

e que nunca ird acontecer porque a realidade de um resultado positivo veio destruir.
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4.3 - METODOLOGIA

O estudo que nos propusemos desenvolver obedeceu, segundo a classificacéo
enunciada por Costa Pinto (1990), a um plano metodologico ndo experimental.

Reconhecemos que, na auséncia de manipulagio experimental das variaveis em
estudo, bem como de estratégias que controlem as diferencas inter-individuais entre os
sujeitos, se torna mais limitativo acedermos a conclusSes passiveis de serem generalizadas
ou a raciocinios de causalidade entre as varidveis. Todavia, a consciéncia desta limitacdo -
comum 2 maijor parte de estudos desenvolvidos na drea das Ciéncias Humanas (Kiess &
Bloomquist, 1985; Costa Pinto, 1990) - esteve sempre presente durante todas as etapas
desta investigagio, nomeadamente no tratamento estatistico dos dados e na interpretacéo
dos resultados obtidos, como forma de ndo cairmos no erro de fazermos interpretacdes
“selvagens”.

O trabalho é pois, um estudo descritivo e longitudinal (Costa Pinto, 1990; Pais
Ribeiro, 1999) desenvolvido a partir das consultas de avaliagio psicologica a decorrer no
contexto das consultas de aconselhamento genético para o teste pré-sintomatico da
Polineuropatia Amiloid6tica Familiar. Deste modo, foi nosso intuito poder determinar a
direcco da relacdo entre as varidveis intervenientes no estudo (existéncia de correlacdo) e
ndo determinar uma possivel relagéo de causalidade entre elas, uma vez que a natureza dos
estudos correlacionais é de verificar a existéncia, ou ndo, dessas relacdes mas ndo permite

prever se a alteragdo de uma variavel provoca alteragdes na outra (Costa Pinto, 1990).



4.3.1 - CARACTERIZACAO DA AMOSTRA

A populagio da qual retiramos a amostra que fomos estudar corresponde as
primeiras pessoas que aceitaram fazer o teste pré-sinfomatico para a doenca
Polineuropatia Amiloidotica Familiar no contexto de um programa organizado de
aconselhamento genético (ver anexo 1) para doengas de inicio tardio em funcionamento
desde finais de 1999 no Centro de Genética Preditiva e Preventiva da Universidade do
Porto.

A amostra do estudo era constituida pelos 70 sujeitos (44 do sexo feminino € 26
do sexo masculino) que realizaram o teste ¢ receberam o resultado de portador do gene
mutante (resultado positivo) hé4, pelo menos, 6 meses. A média de idades era de 24,3 anos,
sendo que 27 sujeitos apresentavam idade inferior ou igual a 20 anos e apenas 4 tinham
idade superior a 40 anos. Maior parte dos sujeitos (52, ou seja, cerca de 75%) eram
solteiros, sendo os restantes casados. As habilitacdes dos sujeitos da amostra situavam-se,
na sua maioria, entre o 2° e o 3° ciclos do ensino basico (37 sujeitos, e, 67,8% da
amostra), de referir que cerca de 11% apenas concluiu o 1° ciclo do ensino bésico, e as
profissdes mais frequentes eram, operérios (34,8% dos sujeitos), estudantes (15,9%) e
empregados de balcdo (13%), 10% dos sujeitos encontravam-se desempregados na altura
da recolha destes dados — ou seja, no momento da primeira consulta de avaliagdo
psicolégica estipulada pelo protocolo.

Nenhum dos sujeitos apresentava historia prévia de doenga psiquidtrica e a maioria
j& tinham tido contacto anterior coma doenca através de um familiar, muitas vezes um dos

progenitores a quem tinham prestado cuidados.
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Todos os sujeitos, embora portadores do gene mutante, ndo apresentavam ainda

qualquer sintomatologia da doenca em todas as fases da recolha dos dados.

4.3.2 - PROCEDIMENTO

O estudo decorreu no contexto das consultas de psicologia do programa de teste
pré-sintomatico e aconselhamento genético da PAF, pelo que, recorremos aos processos
de todos os individuos que realizaram o teste genético e que foram ao servico saber o
resultado. Seguidamente, seleccionamos para a amostra apenas os que tinham recebido o
resultado de portador hé, pelo menos, 6 meses.

Para nos ajudar a conhecer melhor as caracteristicas dos individuos em estudo,
utilizamos alguns dados — idade, sexo, estado civil, habilitagdes, etc. - que foram
recolhidos na primeira consulta de avaliacdo psicologica antes da realizagdo das colheitas
de sangue para 0 teste genético (quando ainda apresentavam apenas 0 estatuto de pessoa
em risco para esta doenga).

Dado que o protocolo de consultas estipula a utilizacdo de algumas escalas de
avaliacio de alguns indicadores psicologicos de detecgdo do estado emocional/afectivo
dos individuos, recolhemos os resultados relativos aos indices de depressio encontrados
na sequéncia da aplicacdo da escala utilizada para a avaliagdo deste indicador na primeira
consulta que ¢ efectuada aos consulentes (antes da realizagio do teste e,
consequentemente, da comunicacdo do resultado) e na consulta de avaliagdo psicologica

realizada trés semanas ap6s a comunicagdo do resultado do teste genético.
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Este periodo de trés semanas de intervalo entre a comunicagdo dos resultados e a
segunda consulta de avaliacio psicolégica foi o considerado adequado, pela equipa
multidisciplinar, para que a pessoa S€ possa recompor do estado de choque inicial e
integrar e digerir, de alguma forma, a informagfo transmitida acerca do resultado, e foi
adoptado noutros programas de aconselhamento genético para testes pré-sintormaticos de
inicio tardio (Tibben, 1997; Fleming et al., 2002).

Como ja foi mencionado, 0S sujeitos seleccionados para a amostra foram apenas
aqueles que tinham tido a comunicacio do resultado de portador h4 pelo menos 6 meses,
isto porque para a recolha dos dados relativos ao nivel de esperanga que eles tinham sobre
o seu futuro, foi condigio necessaria para este estudo, que tivessem tido um periodo de
tempo consideravel de adaptacdo (ou ndo) ao seu novo estatuto de portador e, de novo, a
sua rotina diaria e ritmo de vida apresentados antes de realizarem o teste.

Assim, e uma vez que se registam sempre — independentemente do resultado
transmitido — uma gradual desisténcia dos individuos que realizam o teste na comparéncia
das consultas de follow-up ao longo dos 12 meses do programa, optamos por fazer a
recolha dos dados relativos ao grau de expectativas dos sujeitos via correio. Envidmos
entdio, para cada um dos setenta sujeitos da amostra, a escala de avaliagio psicologica
considerada mais adequada para este indicador acompanhada de uma breve carta
informativa (ver anexo 2) e de um envelope selado de resposta.

O desenho experimental deste estudo vem esquematizado sucintamente na seguinte

tabela:



TABELA 2: Desenho experimental:

1° Momento de
recolha dos dados —
antes da realizagdo do
teste genético

2° Momento de
recolha dos dados —
trés semanas apos a
comunicag&o do
resultado de portador

| 3° Momento de

recolha dos dados — 6
meses apos a
comunicaco do
resultado de portador

F:"scala de

Aplicada

Aplicada

avaliacdo da
depressdo
Escala de
avaliacdo da
esperanga J
. Comunicac¢do do >
resultado de Sujeitos ja conhecem seu
portador estatuto de portador

Aplicada

Sujeitos ndo conhecem
0 seu estatuto

Portanto, a varidvel depressdo foi avaliada em dois momentos distintos, antes €
apos os sujeitos saberem o seu estatuto de portador do gene mutante da PAF — de maneira
a podermos verificar a primeira parte implicita na hipétese inicial: se os individuos
deprimem apés comunicagdo do resultado de portador - e a varidvel esperanca (ou
expectativa sobre 0 futuro) foi avaliada seis meses ap6s a comunicagfo dessa noticia —
o facto de se deprimirem,

para ser possivel verificar a segunda parte da hipotese:

manifestar-se-ia numa falta de esperanga acerca do futuro.

4.3.3 - INSTRUMENTOS DE MEDIDA

Para este estudo e para a recolha dos dados relativos as variaveis depressdo e

esperanga, foram utilizadas duas escalas de auto-aplicacéo construidas e correlacionadas

pelo mesmo autor aquando da sua validacdo. Estas escalas foram desenvolvidas tendo
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como referéncia o estudo de pacientes deprimidos e, segundo os autores, complementam-
se na forma como podem auxiliar numa melhor compreensdo sobre as problematicas

inerentes ao estado depressivo do individuo (Minkoff et al., 1973).

VARIAVEL DEPRESSAO:

A escala utilizada para avaliagdo dos indicadores da depressdo foi a versdo aferida
4 populacdo portuguesa do Beck Inventory of Depression (Beck, A. et al., 1961). Esta
escala encontra-se traduzida e adaptada desde 1973 (Vaz Serra et al., 1973) com 0 nome
de Escala Auto-aplicada para a Avaliagdo da Depressdo de Beck (ver anexo 3). Este
instrumento de avaliacdo foi construido a luz da Teoria Cognitiva da Depressdo (para mais
detalhe, consultar: Beck, 1982). Os autores, definem o constructo depressdo baseando-se
no que esta teoria desenvolve e tendo igualmente como referéncia as observagoes clinicas
de doentes deprimidos.

Assim, esta escala é constituida por 21 grupos de 4 ou 5 afirmagdes que pretendem
cobrir toda a sintomatologia depressiva e em que 0 sujeito tera que escolher apenas uma
delas. 11 grupos relacionam-se com aspectos cognitivos, 5 com sintomas somaticos, 2
com comportamentos observaveis, 2 com 0 afecto e 1 com sintomas interpessoais. A
pontuagdo maxima possivel é 63 (que corresponde a um diagnostico de depressgo severa)
e a minima 0; um valor final superior ou igual a 10 pode corresponder ja a uma depressao
moderada. Os autores referem ainda que um valor final inferior a quatro pode significar
uma possivel denegagio por parte do sujeito do seu estado depressivo.

Foram encontradas correlacdes positivas, desde moderadas a elevadas, enire esta

escala e alguns instrumentos para medir a ansiedade. Tal como Vaz Serra e colaboradores
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(1973) referem, este facto pode significar que este instrumento pode também avaliar a
ansiedade ou apenas registar um acontecimento clinico comprovado, que ¢ raro uma

depressdo ndo se acompanhar de ansiedade.

VARIAVEL ESPERANCA:

“Esperanca” € um conceito vago considerado, como nos diz Barnard (1995;
citado por Magdo, 2001), um conceito fronteira que ndo pertence em exclusivo a
nenhuma area do saber. Algumas disciplinas interessaram-se, mais do que outras, em
definir de uma forma mais clara e consensual tal conceito. Para além da Filosofia ou da
Teologia, alguns autores, pertencentes a outras areas do saber, foram-se interessando por
aprofundar este tema quando notaram alguma relacdio entre este e alguns topicos do seu
campo de investigagdo. As disciplinas directamente relacionadas com a area da saude
foram constatando que a existéncia ou auséneia de “esperanca”, por exemplo, nos
pacientes relativamente ao seu tratamento, poderia influenciar o decurso deste Ultimo. A
partir da observagdo de pacientes com determinado tipo de patologia psiquiatrica,
nomeadamente a depressiva, alguns autores da 4rea da Psicologia também comegaram a
interessar-se por este tema — Aaron Beck foi um deles (Beck, 1982).

Embora, possam existir diferentes definicdes de “esperanca” (consoante a
disciplina), guiamo-nos pela apresentada por Stotland (1969) que a define como sendo a
expectativa de atingir objectivos no futuro ou, de outra forma, como uma motivacio
orientada para uma acgdo relacionada com um sentido de possivel no futuro.

Neste sentido, optamos por utilizar a escala Beck Hopelessness Scale (Beck et al.,

1974; Beck et al. 1979; Beck et al.,1985), uma vez que, 0S seus autores a construiram
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considerando que este indicador podia ser medido/objectivado através do baixo nivel de
expectativas que os sujeitos apresentam acerca de si proprios e da sua vida futura (Beck,
et al. 1974) — o que nos pareceu estar na linha da defini¢dio de Stotland.

Quando traduzimos esta escala surgiu-nos o problema inicial do seu titulo:
Hopelessness, ndo tem traducdio directa para portugués. A palavra mais directamente
relacionada — desespero - pareceu-nos excessiva, tomava um sentido diferente;
desesperanga, ndo existe. Poderfamos optar por: “escala de avaliagdo da falta de
esperanga”, mas tememos que fosse demasiado 6bvia e condicionasse o sujeito a optar
pela resposta considerada conveniente e ndo sentida. Expectativas, acabou por ser a que
nos pareceu mais adequada — ndo era 3o evidente como a tentadora palavra Esperanga,
que também nos pareceu demasiado obvia — ¢ acabava por estar intimamente relacionada
com a definicio do constructo: expectativa reporta-nos para a nogdo de futuro, de
esperanga no futuro.

A validagdo da escala original foi realizada a partir de uma populagio de 294
pacientes internados em hospitais psiquidtricos com 0 diagnéstico de depressdo. A sua
consisténcia interna atinge um o de Cronbach de 0.93. A analise interitem apresenta
correlagdes significativas entre 0.39 e 0.76. A validade concorrente foi obtida pela
comparacfio dos seus scores com OS apontamentos clinicos de falta de esperanca
verbalizados pelos pacientes e com outros testes construidos para avaliar as atitudes
negativas face ao futuro —as correlagdes encontradas foram estatisticamente significativas;
relativamente 2 validade de construto, foi confirmada a hip6tese que, pacientes deprimidos
apresentam uma atitude irrealisticamente negativa em relagdo ao futuro e esta comega a

modificar assim que o paciente recupera clinicamente.
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A escala de formato dicotdomico de resposta estd, assim, validada para a
identificacdo dos pensamentos e crengas do individuo sobre o seu futuro, e é constituida
por 20 itens de resposta Verdadeiro/Falso. A pontuacéo méxima que se pode obter € 20 (e
a minima é 0) e um score maior ou igual a 9 — que traduz baixas expectativas sobre o
futuro - pode ser indicativo de depressio. Esta escala foi considerada sensivel na
identificagdo de trés factores clinicamente importantes: (1) factor afectivo, definido pelos
itens 1, 6, 13, 15 e 19, que estdo relacionados com aspectos como grau de esperanga,
entusiasmo, felicidade e fé acerca do futuro; (2) factor motivacional, traduzido pelos itens
2.3,9, 11, 12, 16, 17 ¢ 20 e que revela a perda de motivag8o (sentimento de desisténcia)
do sujeito; (3) factor cognitivo sobre as expectativas futuras definido nos itens 4, 7, 8, 14
e 18 que representa a forma como o individuo antecipa a sua vida.

Este instrumento de avaliacio nfio foi aferido para a populagéo portuguesa.
Optamos por utilizar a versdo original, uma vez que trabalhAmos com uma amostra
reduzida que niio nos pareceu suficiente para procedermos a sua normalizacdo. Todavia,
pensamos partir para a sua validagéo, num trabalho posterior, recorrendo a uma amostra
mais abrangente de sujeitos — utilizando todos os sujeitos, em risco, que aceitam realizar o
teste genético pré-sintomatico para uma doenga neurolégica autossémica dominante de

inicio tardio — mas que caracterizam este tipo especifico de populagéo.

VARAVEIS SOCIO-DEMOGRAFICAS
As variaveis biograficas que foram seleccionadas — idade, sexo, estado civil,
habilitacbes e profissdo - para correlacionar com os resultados das escalas aplicadas e

auxiliar na compreensio dos resultados obtidos, foram recolhidas através de uma
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entrevista realizada a cada um dos sujeitos da amostra no momento anterior 4 realizacdo
do teste genético. Para o posterior tratamento dos dados, procedeu-se & codificagdo de
algumas destas varidveis para facilitagdo do tratamento estatistico que efectudmos. Assim,
a variavel sexo foi classificada com o valor 0 para feminino e 1 para o masculino. A
variavel estado civil também foi qualificada com o valor 0 para solteiros e 1 para casados.
Para a varidvel profissdo optdmos por distribuir as vérias profissdes por quatro grupos
essenciais 1 estudantes, 2 profissdes ndo qualificadas, 3 profissdes qualificadas e 4
desempregados. Para a varidvel habilitagdes, procedemos igualmente & sua transformagéo
agrupando a escolaridade com base na distribuicio em vigor na Lei de Bases do Sistema
Educativo: 1 1° Ciclo do Ensino Basico, 2 2° Ciclo do Ensino Basico, 3 3° Ciclo do

Ensino Basico, 4 Ensino Secundério e 5 englobando o grau de bacharelato e licenciatura.
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4.4 - RESULTADOS

Dos 70 sujeitos que constitufam a amostra no primeiro momento da recolha dos
dados, apenas 37 compareceram a consulta de seguimento de avaliagdo psicologica — trés
semanas apés a comunicagdo do resultado de portador no teste pré-sintomatico -, os
restantes 33, embora contactados mais do que uma vez pelo CGPP, nunca mais
compareceram a qualquer convocagio.

Relativamente & escala de avaliacio das expectativas face ao futuro, 40 sujeitos
(dos 70 iniciais) enviaram as escalas respondidas via CTT.

O numero de sujeitos (N) ndo foi, portanto, o mesmo ao longo dos trés momentos
de recolha dos dados, nfio se encontrando, porém, nenhuma caracteristica,
sociodemografica ou relativa as variaveis em estudo, que diferenciasse os individuos que
desistiram de continuar com o protocolo das consultas daqueles que néo desistiram.

Na analise estatistica dos dados obtidos foi utilizado o Programa Estatistico
Statistical Package for Social Sciences (SPSS), versdo 10, Sistema Windows’98.

Dado tratar-se de um estudo descritivo, procedemos inicialmente a uma analise
descritiva das varidveis em estudo. Seguidamente passou-se & verificagfo da variabilidade
dos resultados obtidos através de andlises estatisticas univariadas utilizando o teste ¢ de
Student para comparacio das médias de uma varidvel em dois grupos independentes e da
andlise de varidncia Anova para testar diferencas entre diversas situa¢Oes para mais do que
duas variaveis.

Para a verificacio da existéncia de relagSes de dependéncia entre as variaveis,

efectuou-se anilises bivariadas, nomeadamente, o cilculo dos coeficientes de correlagdo




de Pearson e analises de regressdo linear (pelo método de entrada) para uma melhor

representagio da relagfo existente entre as varidveis em estudo.

4.4.1 - DADOS SOCIODEMOGRAFICOS

Procedeu-se inicialmente a analise das frequéncias dos dados sociobiogificos
recolhidos no primeiro momento da avaliagio dos sujeitos da amostra (N=70) com uma
média de idades igual a 24,3. A descrigfio desses dados foi ja resumidamente apresentada
aquando da descrig@o da amostra — sub-secgdo 4.3.1 — pelo que optamos por enumeré-los
aqui apenas com o recurso a uma tabela de frequéncias (tabela 3).

Assim, as caracteristicas sociodemograficas mais frequentemente encontradas
foram: maior parte dos sujeitos era do sexo feminino (62,9%), solteiros (74,3%),
maioritariamente com o ensino basico concluido e com profissdes ndo necessitando
qualificacdes especificas (59,4%).

Estes dados foram importantes para cruza-los com os resultados obtidos nas
Escalas utilizadas para este estudo de forma a possibilitar um maior esclarecimento sobre a
existéncia (ou ndo) de relagdo entre estas varidveis e os resultados relativos aos

indicadores de depressdo e dos niveis de expectativas (esperanca) em relagéo ao futuro.
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TABELA 3: Frequéncias obtidas para as variaveis sociodemograficas dos 70 sujeitos do estudo:

Percentagens
VARIAVEIS Frequéncias %
Estado civil
Solteiro 52 74,3
Casado 18 25,7
Total 70 100
Sexo
Feminino 44 62,9
Masculino 26 371
Total 70 100
Habilitacdes
1° ciclo EB 7 10,9
2° ciclo EB 16 25
3°ciclo EB 21 32,8
Ens. Secund. 13 20,3
Bacharelato 2 3.1
Licenciatura 5 7.8
Total 64 100
Profissido
Gr.1(Estud.) 11 15,9
Gr.2
(Prof.Inqual) 41 59,4
Gr.3(Prof.Qual.
) 10 14,5
Gr.4(Desemp) 7 10,1
Total 69 100
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442 - ANALISE DESCRITIVO-ANALITICA DOS RESULTADOS DAS

ESCALAS

Partindo da hipétese levantada inicialmente — ver secgdo 42 — e do desenho
experimental desenvolvido (consultar tabela 2 na sub-sec¢do 4.3.2) resolvemos apresentar
os resultados obtidos seguindo a mesma ordem pela qual nos orientdmos na elaboragéo
metodoldgica desta investigagao.

Sendo assim, reportdmo-nos inicialmente a varidvel depresséo avaliada nos dois

primeiros momentos da recolha dos dados.

VARIAVEL DEPRESSAO

A questo inicial sobre se a comunicagéo do resultado de portador se reflectia num
aumento dos indices de depressdo, obtivemos os seguintes valores médios: no primeiro
momento da avaliagio (primeira consulta efectuada antes da realizagdo do teste genético),
M= 4,30 com um desvio-padrdo de 4,51 e, no segundo momento (3 semanas apos a
comunicagio do resultado de portador do gene mutante da PAF), M=3,54 com um

desvio-padrdo de 3,70 (Tabela 4).




TABELA 4: Resultados das médias obtidas para a escala de avaliagdo da depressdo nos 1° e 2° momentos

de recolha de dados:

Std.
Mean N S.t d'. Error
Deviation
Mean

1° MOMENTO AVALIACAO
(antes de saberem resultado do
teste pré-sintomdtico) 4,30 37 4,51 0,74
2° MOMENTO AVALIACAO (3
semanas apés comunicag¢io do
resuitado) 3,54 37 37 0,61

Os valores da média dos resultados na escala de avaliacdo da depressdo situam-

se dentro dos niveis indicadores de auséncia de depressdo (com especial atencio para

o valor inferior a 4 que pode ser, conforme o referenciado pelo autor da escala, indicador

de uma possivel denegagio da depressdo) e estes diminuem apds a comunicagdo do

resultado de portador.

Ainda quisemos saber, se os resultados obtidos na escala de avaliac@o da depresséo

variavam entre o primeiro e o segundo momentos da avaliagdo. Verificdmos, através do

teste 7 de Student, porém, que a variagio encontrada nas meédias obtidas nos dois

momentos ndo foram estatisticamente significativas (consultar tabela 5).

TABELA 5: Analise de variincia das médias dos resultados na escala da depressdo nos dois momentos da

avaliagfo:
Paired Differences
Std. Std. t ar | Sie @
Mean . . Error tailed)
Deviation
Mean
INDICADOR DA DEPRESSAO:
1° momento da avaliacio & 2°
momento da avaliag¢do 0,76 4,31 0,71 1,068 36 0,293
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VARIAVEL ESPERANCA

Relativamente a escala de avaliagio das expectativas em relagdo ao futuro (ou
avaliacdo da esperanga) aplicada no terceiro momento de recolha dos dados, optamos por
dividir os resultados obtidos em dois grupos, tomando como referéncia o ponto corte
igual a nove (valor indicado pelo autor da escala, consultar sub-secgio 4.3.3). Assim, 0
grupo 1 correspondia aos sujeitos que obtiveram um valor inferior a este niimero e, por
conseguinte, apresentavam esperanga quanto ao futuro e o grupo dois, relativo aos valores
obtidos iguais ou superiores a nove, para 0S8 sujeitos que ndo apresentavam boas
expectativas em relagdo ao seu futuro. Deste modo, obteve-se a seguinte tabela de
frequéncias:

TABELA 6: Frequéncias obtidas para a variavel esperanga’:

Valid
Frequency | Percent Percent
Gr.1 (com
esperanca) 32 45,7 86,5
Valid Gr.2 (sem
esperanga) 5 7,1 13,5
Total 37 52,9 100
Missing System 33 47,1
Total 70 100

Observa-se que maior parte dos sujeitos (86,5%), apds seis meses da
comunica¢io do resultado de portador do gene da PAF, apresentavam boas

expectativas em relaciio a sua vida futura.
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A VARIAVEL ESPERANCA VARIA COM A VARIAVEL DEPRESSAO?

Continuando a adoptar estes dois grupos relativos aos resultados da escala de
avaliagio da esperanga (grupo 1, constituido pelos sujeitos que obtiveram resultados
inferiores a 9 e, grupo 2, constituido pelos sujeitos que apresentaram resultados superiores
a 9), quisemos ver em que medida estes valores estavam relacionados com os encontrados
na escala de avaliagio da depressdo, nos dois momentos anteriores de recolha dos dados,
no sentido de percebermos se a segunda parte da nossa hipétese se confirmava — que 0s
individuos que deprimiam com a comunicacdo do resultado de portador, apresentavam,
seis meses depois, baixo grau de esperanca.

A partir da andlise estatistica univariada Anova, verificamos que a média mais alta
dos resultados obtidos na escala de avaliagdo da depressdo (M = 11,8), obteve-se quando
os sujeitos ainda ndio eram conhecedores do seu estatuto de portador (1° momento da
avaliacdo) e diz respeito ao grupo de sujeitos que obtiveram, seis meses depois, valores
indicadores de falta de esperanca (grupo 2, da tabela 7).

TABELA 7: Média dos resultados:

Std. Std.
N Mean Deviation | Error
Valor do indicador de Gr.1 (com esperanca) 32 3,19 4,08 0,72
depressdo no 1° momento Gr.2 (sem esperanga) 5 11,8 10,26 4,59
da avaliacio Total 37 4,35 5,91 0,97
Valor do indicador da Gr.1 (com esperanga) 21 2,52 3,22 0,7
depressio no 2° momento Gr.2 (sem esperang¢a) 2 8,5 2,12 1,5
da avaliacio Total 23 3,04 3,55 0,74

* Nota: a escala de avaliagio da esperanca, segundo a sua versdo original, foi construida para avaliar a
auséncia de esperanca (Hopelessness), pelo que, quanto maior for o valor final, maior é a auséncia de
esperanca do individuo.
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A tabela 7.1 esclarece-nos relativamente & analise efectuada para a verificagdo
mais pormenorizada da relagdo entre o resultado obtido sobre o grau da esperanga dos

sujeitos em fungdo dos resultados obtidos na escala de avaliagdo da depressao.

TABELA 7.1: Comportamento da variavel esperanca em funcdo da variavel depressdo:

Sum of dar Mean F Sig.
Squares Square
Between 320,751 11,97
Valor do indicador de GIZOUPS 320,757 ! 7 310,001
depressio no 1° momento Within
pressao & Groups 937.675| 35| 26,791
da avalia¢do
Total 1258,43
2 36
Between
Valor do indicador da Groups 65,218 1| 65,218| 6,468 0,019
depressdo no 2° momento Within
da avaliac¢do Groups 211,738 211 10,083
Total 276,957 22

O nivel de esperanca dos sujeitos ao fim de seis meses ap6s conhecerem O seu
estatuto de portador de PAT varia significativamente com 0S valores de depresséo
encontrados no momento anterior a realizagfo do teste genético (e a revelagdo do estatuto
de portador) F(1) = 11,973; p< 0.001, e com o grau de depressdo constatado trés semanas
ap6s a comunicagdo do resultado de portador no teste genético (F (1) = 65,218; p<
0.019).

Estes dados permitem afirmar com mais seguranca que os individuos que
apresentaram um valor mais alto na escala de avaliacio da depressio no momento
anterior a terem realizado o teste genético (1° momento), foram os que apresentaram
poucas expectativas em relaciio ao futuro, seis meses apos terem sido informados que

eram portadores do gene da PAF.
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COMPORTAMENTO DAS VARIAVEIS DEPRESSAO E ESPERANCA

SEGUNDO AS CARACTERISTICAS SOCIODEMOGRAFICAS

Para percebermos melhor a tendéncia dos resultados obtidos nas escalas utilizadas
neste estudo, quisemos verificar se existia alguma caracteristica sociodemografica que se
destacasse significativamente nos resultados encontrados.

Assim, procedeu-se ao cruzamento dos valores encontrados nas duas escalas
aplicadas com cada uma das variaveis sociodemograficas.

Para a variavel sexo (tabela 8) verificou-se que, nos trés momentos de avaliacfo e
para os dois instrumentos de medida (consultar zabela 3, sub-secgéo 4.3.2), as mulheres

apresentaram sempre valores superiores ao dos homens:

TABELA 8: Resultados obtidos nos trés momentos de avaliagdo para as duas escalas utilizadas no estudo
em fingao da variavel sexo:

Mea Std. Sum of Mean .
N n | Deviation Squares df Square F | Sig.
Betwee
Resultado do Femin. n 0,1
indicador da 44555 | 578 |Groups | 65829| 1|65829]2
depressdo no 1° Within | 1897,37
momento da Maseu. | ool 354 | 428 | Groups 1|68 27,903
avaliacio
Total 70| 4,8 5,33 Total 1963,2 | 69
Betwee
Ya{or do Femin. n 0,0
indicador da 23| 457 | 427 |Groups | 63,823| 1] 63,823|5] 3
depressio no 2° Within
momento de Maseu. | 4| g6 | 146 |Groups | 429,366|35| 12,268
avaliacio
Total |37 3,54 3,7 Total 493,189 | 36
Betwee
Resultado final Femin. n 0,4
da Escala de 28| 4,43 5,27 Groups 15,201 11152011 1
avaliagfo das Mase Within
expectativas ascl 15| 308 | 254 | Groups | 819,774 |38 21,573
Total |40 4,03 4,63 Total 834,975 39




Todavia, esta tendéncia verificada no grupo das mulheres s6 foi estatisticamente
significativa para os valores encontrados na escala de avaliacfio da depressdo aplicada 3
semanas apds a comunicacdo do resultédo de portadora (F (5) = 63,823; p< 0,03). Este
dado permite-nos dizer que as mulheres, apresentam uma maior tendéncia em
obterem valores mais altos na escala da avaliacio da depressio, no momento apos a
comunicacio do resultado de portador.

Fazendo o mesmo para a variavel idade, ndio foram encontrados quaisquer valores
estatisticamente significativos — os valores dos niveis de significancia, encontrados foram
muito superiores a 0.10 (p > .050) — pelo que, ndo se pode concluir nada relativamente
aos resultados obtidos nas escalas em func#io da idade dos sujeitos.

Procedendo de igual modo para a variavel estado civil, verificou-se que, embora
os sujeitos casados apresentassem, em média, valores ligeiramente superiores aos
individuos solteiros nas duas escalas aplicadas e nos trés momentos de recolha dos dados,
nio foram encontradas diferencas estatisticamente significativas na andlise univaridada
efectuada, — todos os niveis de significancia foram muito superiores a 0.050.

O mesmo se verificou para a varidvel habilitagdes, ndo se encontrado igualmente
dados estatisticamente significativos.

Assim, relativamente as varidveis idade, estado civil e habilitagdes, nada se pode
concluir relativamente a eventualidade de se esperar qualquer tipo de tendéncia nos
resultados destas escalas em funcfio destas caracteristicas dos sujeitos, uma vez que nio
foram encontrados valores p inferiores a 0.050.

Finalmente, em relacfio & variavel profissdo verificou-se que o grupo dos sujeitos

desempregados (grupo 4 das tabelas 9 ¢ 9.1) apresentou, nos 3 momentos da avaliacdo e
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para os dois instrumentos de medida, resultados com valores superiores aos registados nos
restantes grupos de profissdes, especialmente na escala de avaliagdo das expectativas,
onde se registou um valor médio superior a 9 (que € o ponto Corte apresentado pelo autor
da escala como sendo o valor a partir do qual pode ser indicador de depressdo e falta de

esperanga no futuro, consultar sub-sec¢do 4.3.3).

TABELA 9: Tendéncia dos resultados das duas escalas em fung8o da varidvel profissdo:

Std. Std.
N Mean Deviation| Error

Grupo 1 11 4 3,32 1
Resultado indicador Grupo 2 41 3,8 417 0,65
de depressio. 1° Grupo 3 10 5,4 6,28 1,98
Momento da avalia¢iio | Grupo 4 7 9,57 9,02 3,41

Total 69 4,65 5,23 0,63

Grupo 1 7 4,57 3,55 1,34
Resultado indicador Grupo 2 21 3,05 3,29 0,72
da depressio. 2° Grupo 3 6 3,33 5.28 2,16
Momento da avalia¢io | Grupo 4 2 5,5 6,36 45|

Total 36 3,53 3,75 0,63

Grupo 1 4 2 1,41 0,71
Resultado final da Grupo 2 25 2,88 2,76 0,55
Escala de avaliagdo Grupo 3 7 6,29 6,7 2,53
das expectativas Grupo 4 3 11,33 8,08 4,67

Total 39 4,05 4,68 0,75




TABELA 9.1:

Sum of Mean .
Squares Df Square ¥ Sig.
Between
Resultado depressdo. | Groups 209,099 3 69,7 2,748 0,05
1° Momento da Within
avalia¢do Groups 1648,553 65 25,362
Total 1857,652 68
R indicad Between
i i;':;i‘:;;_'ch °" | Groups 20,472 3| 6824 0462 0711
Momento da Within
avaliagio Groups 472,5 32 14,766
Total 492 972 35
Between
Resultado final da Groups 245,162 3 81,721 4,858 0,006
escala de avaliacio Within
das expectativas Groups 588,735 35 16,821
Total 833,897 38

Encontramos valores significativos que indicavam que os valores da depressdo
constatados no momento anterior a realizacfio do teste genético, variavam em fungdo da
condicfio profissional (F (3) = 2,748; p< 0.05), assim como os resultados constatados na
escala de avaliaciio do grau de esperanga encontrados seis meses apds comunicagdo do
resultado de portador (F (3) = 4,858; p <0.006).

A analise realizada parece sugerir que: 1) o grupo de sujeitos do estudo que se
encontravam desempregados (grupo 4) pareciam partir para a realizacio do
protocolo de aconselhamento genético e teste pré-sintomaitico ji com um estado
depressivo (ndo foi o resultado de portador que fez aumentar o valor no resultado desta
escala — aparentemente, bem pelo contrdrio — consultar tabela 4); 2) esta condigdo
(desempregado) parece ser um preditor de um resultado, na escala de avaliaciio do
nivel da esperanca, indicador de baixas expectativas relativamente a vida futura (e

ndo tanto, o resultado de portador do gene da PAF).



ESTUDO DE CORRELACAO ENTRE AS VARIAVEIS DAS ESCALAS

Quisemos verificar se os valores da depressdo provocavam um aumento nos

valores obtidos na escala de avaliacio da esperanca, através de uma analise correlacional

para os dois instrumentos de medida, nos tr€s momentos de recolha de dados da

investigacdio, para sabermos o tipo de relagfio existente entre as variaveis.

A partir do célculo do coeficiente de correlagdo de Pearson (tabela 10), verificou-

se a existéncia de correlagdes positivas estatisticamente significativas entre as variaveis em

estudo; destacamos a correlagdo entre a depressdio pos comunicacdio do resultado (2°

momento) e a esperanca seis meses apos o resultado (r = 0.576; p< 0.002).

Estes resultados vém confirmar que, os sujeitos que apresentavam um valor mais

alto na escala de avaliagdo da depress@io parecem ser os que apresentavam igualmente

valores mais altos na escala de avaliacdo da esperanca (note-se que um valor alto nesta

escala traduz um baixo nivel de esperanca).

TABELA 10: Anélise correlacional entre depressdo 1, depressdo 2 e esperanga:

Valor
indicador da
depressio no

Valor do
indicador da
depressdo no

Resultado final
da escala de
avaliacfo das

1° momento 2° momento expectativas

Pearson

Valor indicador de Correlation 1 ,A464(%%) ,000(**)

depressdo no 1° momento | Sig. (2-tailed) X 0,004 0
N 70 37 40
Pearson

Valor do indicador da Correlation A464(**) 1 ST6(*%)

depressdo no 2° momento | Sig. (2-tailed) 0,004 , 0,002
N 37 37 26
Pearson

Resultado final da escala | Correlation ,600(**) ,576(*%) 1

de avaliacdo das ) .

expectativas Sig. (2-tailed) 0 0,002 ,
N 40 26 40

** Correlation is significant at the 0.01 level (2-tailed).




ANALISE DE REGRESSAO

A partir da andlise que foi sendo realizada aos dados recolhidos, comegamos a
verificar a sua tendéncia, aparentemente, optimista relativamente ao grau de esperanga que
0s sujeitos apresentavam seis meses apds a comunicagdo do resultado de portador do gene
da PAF. Pelas consultas que foram efectuadas a estes individuos que desejavam €
realizaram o teste pré-sintomético, apercebemo-nos que, amitide, pertenciam a meios e
classes com algumas limitacGes socio-econdmicas.

Uma vez que recolhemos alguns dos dados sociodemograficos, quisemos, a partir
do conjunto total das varidveis em estudo, perceber os resultados obtidos na escala de
avaliacio da esperanca, de forma a esclarecermo-nos sobre o que € que estaria, no fundo,
a influenciar os resultados sobre o grau de esperanga seis meses depois.

Para isso, procedeu-se a uma analise de regresso linear (pelo método de entrada)
com o objectivo de avaliar as varidveis preditoras do grau de esperanca. Foram
encontradas duas varidveis independentes preditoras — a depressdo avaliada apos a
comunicacdo do resultado de portador e a profissdo - as quais explicavam cerca de 32%

da varidncia (tabela 11).

TABELA 11: Calculo de regress#o linear para a variavel esperanga:

o | Adiusted EStd' o
Model| R R rror
Square Square the

9 Estimate

,566(a
) 0,32 0,278 0,2743
(a) Predictors: (Constant), GRPROF, GRDEP2




(Tabela 11, cont.)

Model Sumof | ;0| Mean | g | g
Squares Square
R . 7,531 ,002(a
egression | 11351 2| 0,567| 9 )
1 . 7,53E-
Residual 2,408 | 32 02
Total 3,543 | 34
a Predictors: (Constant), GRPROF, GRDEP2
b Dependent Variable: GRESP

Este dado parece indicar o que, de algum modo, os resultados encontrados na
sequéncia das vérias analises univariadas efectuadas para todas as varidveis indiciaram: das
varidveis sociodemogéaficas, a profissdo era a que parecia ser considerada como
influenciadora dos resultados das escalas aplicadas. Quanto aos resultados obtidos na
escala de avaliagdo da depressio, o que estes cdlculos indiciaram foi, que os valores
encontrados no segundo momento da avaliacdo (trés semanas apds comunicagdo do
resultado de portador) poderiam predizer a tendéncia no resultado da escala de avaliacdo

das expectativas seis meses mais tarde.

Em resumo:
Da andlise global efectuada, encontramos ento os seguintes dados
estatisticamente significativos:
1) Segundo a média dos resultados obtidos nas escalas aplicadas, nio
foram encontrados valores indicadores de perturbac¢io para as

dimensdes que estavam a ser avaliadas;
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2)

3)

4)

5)

6)

A média dos resultados obtidos na escala de avaliacio da depressio
diminuiu no segundo momento (apdés a comunicacio do resultado de
portador do gene);

As mulheres apresentaram uma maior tendéncia para scores mais altos
na escala de avaliacio da depressio aplicada no momento apds a
comunicacio resultado de portador do gene;

Os sujeitos que apresentaram valores mais altos na escala de avaliac¢io
da depressdo foram os que apresentaram igualmente valores mais altos
na escala de avaliaciio da esperanca (menos expectativas relativamente
ao futuro);

A variavel profissio revelou ser um aspecto importante para os
resultados obtidos nas escalas aplicadas — os sujeitos desempregados
apresentavam valores de depressio leve antes de conhecerem o seu
estatuto de portador (pelo que, parece que niio ¢ o resultado do teste
genético o responsavel pela depressio nesses sujeitos);

A condicio profissional e o valor da depressio avaliado trés semanas
apos a comunicacio do resultado de portador, parecem ser preditores
do grau de esperanca (ou expectativas acerca da vida futura) des
sujeitos, seis meses depois de serem conhecedores do seu estatuto de

portador.




4.5 — DISCUSSAO

Nesta secgfo teremos como ponto central reflectir sobre os dados obtidos e
matematicamente trabalhados, nfo descorando uma visdo critica relativamente a algumas
limitages encontradas na sua metodologia. Obviamente que oS aspectos estatisticos
estario sempre implicitos, mas tentaremos, a partir de uma leitura qualitativa desses
dados, fundamenta-los para que possam ficar mais claros, mesmo que, por vezes, €m
linguagem estatistica nfio merecam tanto relevo por ndo serem matematicamente
significativos.

A partir da interpretagio dos resultados, parece que a ideia inicial sobre a qual se
desenvolveram as hipéteses deste estudo, foi infirmada. Os resultados parecem sugerir que
a comunicacio do resultado de portador do gene mutante da PAF ndo afectou o individuo
no sentido deste ficar deprimido, uma vez que, ndo encontramos neste estudo valores
médios indicadores de depressdo no instrumento de avaliagdo utilizado (as médias dos
scores encontradas foram inferiores ao ponto corte — 9 - indicador de depressédo).

Outro dado importante retirado da anélise dos resultados e de uma leitura mais
qualitativa dos mesmos, foi que os individuos que inicialmente - ou seja, no primeiro
momento da aplicacio da escala de avaliagdo da depressdo, imediatamente antes de
fazerem a colheita de sangue para o teste genético pré-sintomatico — apresentavam valores
indicadores de depressdo moderada a severa (e estamos a falar apenas de um individuo do
sexo feminino, desempregado) ou de depressio moderada (um nimero mais vasto, 11,
mas nfio estatisticamente significativo), ou nfio compareciam 4 consulta de seguimento trés

semanas apds a comunicagio dos resultados (dos 12 identificados, 7 néio compareceram) -



pelo que ndo sabemos se os valores desceriam ou subiriam - ou, 0s que vieram, baixavam
significativamente os scores da primeira avaliagdo para valores ndo indicadores de
diagnéstico de depressdo ou mantinham-nos no mesmo nivel. Este aspecto — a desisténcia
de maior parte dos individuos identificados com depressdo no 1° momento - pode estar na
base da justificagio de a média dos valores da depressio encontrados no segundo
momento da avaliagio serem ligeiramente inferiores aos do primeiro momento, se se partir
do pressuposto que ndo compareceram, porque poderiam estar, de facto, deprimidos.
Todavia, nio pode ser tomada como a Unica explicagdo, dado ter-se verificado que 4
individuos que apresentavam um valor indicador de depressdo moderada (entre 10 e 18),
no primeiro momento, baixaram os seus valores para scores tradutores de estado normal
(inferiores a 9) no segundo momento da avaliagdo, isto &, apds saberem sobre seu estatuto
de portadores.

Relativamente a segunda hipdtese deste estudo (ver secgdo 4.2), aparentemente os
resultados apontam para uma possivel cc;nelagﬁo entre os valores encontrados para a
varidvel depressdo e os verificados para a varidvel esperanca, pelo que, este aspecto
implicito na hipétese, foi confirmado, nfio obstante ter-se verificado no sentido oposto ao
que estivamos A espera: embora, ndo se tenham encontrado valores tradutores de
depressio na amostra estudada, verificou-se que, ao fim de seis meses ap6s a comunicagéo
do resultado de portador, os sujeitos apresentavam boas expectativas em relacdo ao futuro
(ou seja, um bom grau de esperanga), facto que veio confirmar haver relagdo positiva
entre as duas variaveis (auséncia de depressdo, auséncia de falta de esperanca); da leitura
qualitativa que também efectudmos, podemos constatar que os individuos que

apresentaram valores indicadores de baixas expectativas relativamente ao futuro (scores



superiores a 9), foram os que apresentaram igualmente valores de depressio moderada ou
moderada a severa, nos dois momentos da avaliacio do indicador da depressdo (ou, pelo
menos, num deles). Este aspecto foi provado estatisticamente a partir das analises de
regressdo efectuadas e que atribuiram a varidvel depressdo como predictora significativa
da variavel esperanca.

Tal como tivemos a oportunidade de referir na sub-sec¢do 4.3.3, aquando da
descri¢do dos instrumentos de medida, os autores verificaram que a Escala de Auto-
aplicada para Avaliacio da Depressio, se revelou sensfvel para a avaliagio da ansiedade
(Vaz Serra, 1973). Este aspecto parece-nos merecer alguma atengio, uma vez que pode
estar relacionado com os valores mais altos verificados nesta escala no primeiro momento
da recolha dos dados. Assim, baseando-nos na ideia de que os valores altos nesta escala
poderem também revelar um alto grau de ansiedade, parece-nos mais compreensivel o
facto de os individuos evidenciarem scores altos antes do teste genético e baixarem esses
valores para niveis considerados normais, mesmo depois de receberem a noticia de
portadores.

Outro dado importante que convém relembrar € que a amostra estudada — bem
como todas as amostras das investigagdes feitas com sujeitos pré-sintomaticos de afecgdes
genéticas — diz respeito a sujeitos que aceitam realizar o teste livremente. Ou seja, como
refere um estudo realizado por Leite (2002), as pessoas que procuram o aconselhamento
genético sfo apenas uma parte dos individuos em risco para essa doenca. Esta autora
comparou um grupo de pessoas em risco com um grupo controlo (da populacdo geral) e
verificou que, o primeiro apresentava resultados tradutores de menor ansiedade e maior

bem-estar do que o segundo grupo. Justificou essa aparente resisténcia psicoldgica dos
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individuos em risco, com o possivel processo de auto-selecgdo existente, responsavel pela
procura da realizagfo do teste pré-sintomético apenas naqueles que, a partida, se sentem
melhor preparados para encararem a realidade de virem a ter a doenga. Sendo assim, todos
os resultados que apresentam auséneia de perturbagdo psicologica provocada pela
realizacio do teste genético — inclusive os deste estudo — poderiam, segundo esta autora,
ndo ser passiveis de caracterizar todos os individuos em risco de virem a ter uma doenga
genética de inicio tardio, mas apenas e s, aqueles que conseguem procurar conhecer se
sdo ou nfo portadores do gene mutante. Esta ideia também pode justificar o alto grau de
desisténcias ocorridas apés a consulta de comunicagio do resultado de portador.
Verificamos que muitos individuos compareciam a comunicagio do resultado — efectuada
pelo geneticista — mas, nfio compareciam & consulta de psicologia realizada ao fim de trés
semanas. Talvez fossem aqueles que evidenciassem perturbagdes psicoldgicas provocadas
pelo impacto do resultado do teste, tal como esperavamos encontrar pela hipétese
levantada nesta investigagéo.

Com efeito, os resultados, apesar de, aparentemente, sugerirem que os sujeitos ndo
ficam psicologicamente afectados com a comunicaggo do resultado do teste genético, vém
confirmar outros de estudos efectuados anteriormente, sobre o impacto psicol6gico
causado pelos testes genéticos pré-sintomdticos para outros tipos de doengas,
especialmente, a doenca de Huntington e a doenca de Machado-Joseph.

Tibben e colaboradores (1997), descreveram as suas conclusdes baseados em
resultados, em muito, semelhantes ao deste estudo. Verificaram que os individuos
portadores do gene da doenca de Huntington, apresentavam inicialmente reac¢Ges de

negaciio/evitamento — facto que associaram aos valores indicativos de auséncia de
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perturbago emocional verificada nos resultados das escalas utilizadas — mas, aos poucos
se lam adaptando melhor a sua situagdo. Alids, DudokdeWit e colaboradores (1998)
verificaram algo semelhante ao concluirem que, os individuos que apresentavam valores
de stress mais altos, eram os que pareciam lidar mais activamente com as implicacdes
emocionais do teste genético, contrariamente aos que evidenciavam scores indicativos de
pouco stress que se mostravam incapazes de enfrentar todas essas problematicas inerentes
ao resultado do teste, preferindo evita-las.

A tendéncia para uma sucessiva adaptacdio dos sujeitos a comunicagdio dos
resultados do teste, verificada por Tibben, foi confirmada, para a mesma doenga e no
mesmo ano, por uma outra equipa de investigadores (Codori et al., 1997) que também
observaram uma sucessiva adaptagfo dos sujeitos a comunicac@o do resultado do teste
pré-sintomatico ao longo dos 12 meses seguintes. Quiseram, contudo, estudar algumas
diferencas individuais e descobriram que os sujeitos portadores casados eram os que
apresentavam mais dificuldade em lidarem com o seu novo estatuto (o de portador), assim
como aqueles cuja idade se aproximava da idade média do aparecimento dos primeiros
sintomas para aquela doenca. No nosso estudo também verificdimos que o grupo dos
sujeitos casados apresentou médias finais dos valores das escalas aplicadas, ligeiramente
superiores aos verificados no grupo dos individuos solteiros (contudo, ndo foram
resultados estatisticamente significativos). Relativamente a idade: ndo foi possivel
comprovar que a proximidade da idade do sujeito aquela considerada, em média, como
sendo a idade do inicio dos primeiros sintomas, pudesse estar relacionada com valores

mais altos nos resultados nas escalas utilizadas.
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Outro estudo que refere a mesma panordmica nos resultados, foi o desenvolvido
pela nossa equipa de psicologia do CGPP (Fleming, 2002) sobre o impacto psicolégico do
teste pré-sintomatico da doenga de Machado-Joseph, que ndo encontrou resultados
indicadores de perturba¢io emocional nos sujeitos estudados provocada pela comunicagdo
dos resultados do teste.

Baum e colaboradores (1997) tentaram explicar esta tendéncia dos resultados ao
sugerirem que o teste genético para a doenga de Huntington poderia afectar
psicologicamente o individuo consoante a presenga/auséncia de alguns factores, tais como:
1) o resultado do teste; 2) as caracteristicas da prépria doenga; 3) factores pessoais com
destaque para a presenga de suporte familiar.

Pensamos que estes aspectos merecem ser desenvolvidos tendo como ponto de
referéncia, obviamente, os resultados do nosso estudo. Relativamente ao ponto que refere
que a reacgio do individuo pode depender do resultado do teste que ¢ comunicado
(portador ou ndo portador), o nosso estudo ndo apresenta dados suficientes que apoiem
ou neguem esta hipétese, uma vez que, para isso, terfamos que fazer um estudo
comparativo entre o grupo de portadores ¢ um de ndo-portadores. Porém, observando o
que aconteceu na nossa amostra, aparentemente o factor-resultado pareceu ndo afectar
grandemente 0s sujeitos.

Quanto ao factor caracteristica da doenga, DudokdeWit et al (1998)
confirmaram, de certo modo, a sua relevincia ao descobrirem, ap6s estudarem varios
grupos de sujeitos evidenciando propensdo para uma variedade de doengas possiveis de
serem identificadas geneticamente numa fase ainda assintomética, que os individuos em

risco que decidiam fazer o teste pré-sintomitico para as doengas neurolégicas



autossémicas dominantes, apresentavam maiores indices de ansiedade e depressdo, do que
os individuos em risco para outras doengas, tais como determinados tipos de cancro do
seio ou do ovario.

Apesar de ndo possuirmos dados, decorrentes desta investigagdo, que possam
confirmar/infirmar este factor como importante para a forma como o individuo possa
adaptar-se 2 comunicacdo do resultado do teste genético, pensamos ser um ponto que
merece reflexfo, uma vez que podera justificar alguns dos resultados que obtivemos. Com
efeito, a PAF tem uma caracteristica que a distingue das outras doengas neurologicas
autossémicas dominantes mencionadas que - se para estas, essa caracteristica nfo pode
justificar a tendéncia aparentemente optimista dos seus resultados — para este estudo, com
individuos portadores do gene da PAF, pode ser encarada como um elemento apaziguador
das suas respostas emocionais: hoje em dia, os individuos que comecem a evidenciar os
primeiros sinais da doenga podem recorrer ao transplante hepatico, como forma de
retardar a sua evolugdo e atenuar a sua sintomatologia. Este factor € referido
frequentemente na situagfo de consulta — para além de verbalizarem terem esperanga nos
progressos das investigagdes cientificas, no sentido da descoberta para uma possivel cura,
agarram-se & possibilidade da realizagBo do transplante hepatico: «€ bom saber, porque
assim, quando forem detectados os primeiros sinais, posso tratar logo de entrar para a lista
de espera para o transplante!...». — Este dado, esta forma de encarar o resultado, parece
vir ao encontro dos valores encontrados na escala de avaliag8o da esperanga tradutores de
boas expectativas acerca do futuro.

Finalmente, Baum et al. (1997) referiram o suporte familiar, como um factor que

poderia atenuar um possivel impacto adverso provocado pela comunicagdio do resultado
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do teste genético. Tal como o ponto anterior, foi um dado que nos despertou interesse
para reflectirmos sobre a auséncia de resultados (médios) indicadores de perturbacdo
emocional para os dois instrumentos de medida utilizados e nos trés momentos de
avaliacdo deste estudo:

Embora, como referimos, se tenham verificado resultados semelhantes em estudos
prévios (Denayer et a.], 1996, Marteau et al., 1997, Tibben et al., 1997; Codori et al.,
1997; DudokeWit et al., 1998; Fleming et al., 2002), no sentido de nfo se provar que 0s
testes genéticos pré-sintomaticos, nomeadamente um possivel resultado positivo, afectam
negativamente quem o decide realizar, nfio encontrdmos, em quaisquer deles, uma analise
mais aprofundada sobre as caracteristicas pessoais e familiares relativas ao grupo de
individuos em estudo. Todavia, no nosso pais, existem alguns estudos pioneiros €
realizados, precisamente, com individuos em risco de serem portadores de PAF.

Um trabalho realizado pela equipa de psicologos do CGPP (Branco, 2002)
revelou, a partir da analise qualitativa dos dados obtidos pelo preenchimento de um guido
de anamnese, utilizado na primeira consulta efectuada aos individuos que procuravam o
servico para a realizagio do teste, que a familia era vista como uma base de suporte € de
apoio; revelou igualmente, entre outras coisas, o seguinte: 1) eram individuos imersos,
desde o seu nascimento, num ambiente psicologico marcado pela ameaca da
doenga/perda/morte de um dos progenitores pelo que, desenvolviam estilos de relagdo
face ao sofrimento psiquico e face as relacdes e expressdes do afecto, muito especificas; 2)
apesar deste aspecto, e de quase todos realmente terem passado, numa fase muito precoce
de suas vidas, pela situagio de perda de um dos progenitores, referiram ter boas

recordacdes da infincia; 3) caracterizavam as suas familias como coesas € com um grande




sentimento de lealdade e de suporte entre todos; 4) eram individuos que iniciavam uma
relacdo amorosa estdvel (com perspectiva de constituir familia) logo no final da
adolescéncia; 5) finalmente, ndo apresentavam grandes queixas de natureza emocional,
privilegiando mais as queixas organicas (sem contetido emocional ou ideativo) — este dado
veio confirmar os resultados prévios obtidos, a partir da aplicagio da prova Projectiva
Rorschach, a uma amostra de doentes com PAF (Lopes & Fleming, 1996), que os
revelava como individuos evidenciando uma atitude defensiva, traduzida pela falta de
empenho numa procura e contacto mais aprofundado com os seus objectos internos,
fragilidade de mentalizag8o, pobreza fantasmatica, rigidez dos seus mecanismos de defesa,
evitamento de contacto emocional auténtico, dor e angustia narcisica, preocupagdes
insistentes a volta do corpo, ou seja, individuos evidenciando precariedade dos
mecanismos mentais, expressa na dificuldade de mentalizar/exprimir conflitos
intrapsiquicos e no predominio da via somatica como expressao, sobre a via psiquica.

Estes aspectos s#do importantes para uma compreensdo dos resultados
aparentemente optimistas do nosso estudo. Parece tratar-se de um tipo de populagdo com
vivéncias muito proprias e um funcionamento psiquico muito especifico, mais voltado para
as probleméticas imediatas pertencentes a realidade externa e nio dando espago para
integrar e digerir questSes mais internas (da sua realidade psiquica).

Aligs, esta ideia parece poder explicar a importincia que a variavel profissdo
assumiu na analise dos resultados realizada. Com efeito, constatdmos que os individuos
identificados como deprimidos no nosso estudo, diziam respeito ao grupo dos que se
encontravam desempregados. De notar que estes foram identificados como levemente

deprimidos, no primeiro momento da recolha de dados — ou seja, antes da realizac@o do
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teste genético e, portanto, antes de saberem que eram portadores -. Também verificamos
que era este grupo que apresentava, seis meses depois, um baixo grau de esperanca
relativamente ao futuro, apesar de, apds a comunicago do resultado de portador do gene
da PAF (segundo momento da recolha dos dados) nfo se ter verificado aumento nos
valores da depressdo (antes pelo contrario). Assim, estes valores encontrados nas escalas,
parecem indicar estarem mais relacionados com a condi¢do profissional dos sujeitos, do
que com o resultado do teste genético. A anélise estatistica de regressdo efectuada apoia
esta hipétese, quando considera esta variavel como preditora do grau de esperanga sentido
pelos sujeitos, meses depois de saberem que s@io portadores. Este dado, como diziamos,
parece traduzir a importancia que estes individuos déo as dificuldades (socio-econdmicas)
sentidas no dia-a-dia ou as preocupagdes imediatas que a situacdio de desemprego traz
para a sua vida familiar didria, em detrimento de preocupag@es mais voltadas para
questdes inerentes & situagdo de portador de uma doenca que, apenas num futuro incerto,
se ira revelar - questdes que, necessariamente, apelam mais a uma dimens&o subjectiva do
sujeito.

Os resultados deste estudo, embora consonantes com muitos anteriormente
realizados, fizeram-nos levantar algumas questSes, no sentido de tentar perceber o porqué
desta tendéncia aparentemente optimista, quando o que esperdvamos seria uma
panoramica mais indicadora de um impacto negativo provocado por este género de testes
genéticos.

Dando sequéncia a esta ultima reflexfio, desenvolvida a partir dos resultados
evidenciados pelo grupo de sujeitos que se encontravam desempregados, acerca da

aparente importancia que os factores mais relacionados com a realidade externa parecem
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ter para estes individuos, surgiu-nos a seguinte questdo: sendo a inscrigdo para o teste
genético algo que se pode fazer em qualquer altura, o que fez estes individuos querer
realizd-lo, numa fase menos boa de suas vidas?

Provavelmente porque, para eles a situagdo de incerteza, de terem que conviver
diariamente com a divida de ser ou ndo portador (e que possa levar a questionar mais
sobre o provavel, o incerto, ou o talvez, isto &, questdes mais voltas para o abstracto e ndo
para o concreto), seja mais insustentdvel do que, apesar de tudo, a certeza de se ser
portador. Talvez para eles, fazer o teste, seja encarado como uma forma de resolver mais
um problema (mais uma preocupagdo). Ficando com a certeza, mesmo que seja a de
portador, é como se todo o estigma da PAF (pertencente a uma dimensdo fantasmatica,
abstracta), passasse a fazer parte de uma dimensdo mais concreta (real) da realidade
externa.

Estes individuos, nos estudos que se tém realizado (Lopes & Fleming, 1996;
Branco et al,,2002), s3o identificados como tendo uma actividade simb6lica muito pobre:
ndo apresentam uma fenomenologia do sonho, como refere Frederico Pereira (prefacio da
1* edicdo de Sami-Ali, 1992), nem um existir psiquico — ou seja, ndo ddo espago a
subjectividade, de pensar o simbolico. Parece verificar-se, nestes individuos, o mesmo
mecanismo defensivo que estd presente nas patologias psicossomaticas: um recalcamento
caracterial (Sami-Ali, 1992) que impede que a funcfio do imaginario, a sua propria
subjectividade, se manifeste. Este processo, de certo modo, parece encarregar-se de abolir
da vida consciente quer o sonho, quer o interesse pelo sonho, quer o espago para pensar
sobre as coisas mais abstractas. E a situagio de incerteza com que sempre conviveram (ser

ou nio ser... portador), desde que ficaram a conhecer as caracteristicas da doenga até ao
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dia de saberem o resultado do teste pré-sintomatico, obriga-os a conviver com o sorho
(pesadelo...) da probabilidade, com uma situagdo em que nfo podem lidar com certezas,
com o concreto; como se isso os destituisse de poderem ter uma identidade concreta
(ser... portador/ndo portador). Esta situagdo de incerteza — de ser uma coisa ou outra — €
uma situa¢iio que implica um conflito. Conflito do ser ou ndo ser. Conflito insuportavel,
porque muito a superficie, demasiadamente real para permanecer no inconsciente e que, ao
mesmo tempo, remete para o simbolico, para o pensar, coisas que, levantando a hipdtese
de se tratarem de personalidades constituidas sob um mecanismo de recalcamento
caracterial, no sentido referido por Sami-Ali (1992), essas sim, parecem ser sentidas como
ameacadoras e fonte de angustias para estes individuos.

Feito o teste, recebido o resultado, por muito dramatica que possa ser a noticia, €
o fim do conflito ou, pelo menos a “ilusdo” do seu fim. No plano do consciente (do real,
do concreto), os sujeitos ndo mais viverfio com a incerteza — passam a ser 0 que o teste
indicou.

Ser portador, é uma realidade que, por muito dolorosa que seja, aos poucos (dias,
semanas depois) vai sendo posta de lado, porque nfo se “materializa” em nada de
concreto (ndo hé sintomas). E uma noticia real, é certo, do presente, mas que diz respeito
a um tempo futuro que estes sujeitos parecem colocar noutra dimensdo — a do recalcado,
onde impede que esta realidade seja integrada de afectos e de representacdes - que néo &,
decididamente, a dos problemas do seu dia-a-dia (como a situagfio profissional), das
dificuldades imediatas com que eles se defrontam diariamente € que, essas sim, lhes
preocupam e afectam. Preocupacdes e dificuldades em que se encontram embrenhados ao

ponto de, aparentemente, serem as responsaveis por uma visdo mais negativista acerca das
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suas vidas. Relembramos que, s6 o grupo dos sujeitos desempregados, evidenciaram
baixas expectativas relativamente ao futuro. Todos os outros (a majoria), obtiveram altos
graus de esperanca.

Esta visio pode ser uma via para explicar, porque é que o resultado de portador de
uma doenca tfio incapacitante e sem cura parece ndo provocar um impacto negativo nos
individuos que decidem fazer o teste.

Outra hip6tese que nos surgiu foi relativamente ao “tipo” de depressdo que temos
vindo a falar. Em todos os artigos da bibliografia desta area, como no presente estudo, €
referida a depressdo-doenga, ndo a depressdo-traco.

Com efeito, a escala aplicada foi elaborada para auxiliar no diagnéstico da
depressio, como uma identidade nosografica, em consonincia com os manuais de
psicopatologia. Ela foi construida partindo da observagéo de doentes diagnosticados com
depressdo e, também, segundo a teoria desenvolvida pelo autor (Beck, 1982) acerca desta
patologia.

Todavia, podemos estar, de facto perante individuos que ndo deprimem, no sentido
nosologico do termo, mas que podem apresentar uma, ao que Coimbra de Matos (2001)
denomina de, depressividade.

Vimos que se tratam de individuos com uma histéria de vida muito especifica, que
lidam com o estigma de uma doenga grave desde muito cedo e que a vivenciam de muito
perto, ajudando nos cuidados ao doente que, amitide, se trata de um dos seus progenitores
que vem a falecer numa fase muito precoce das suas vidas (geralmente, ainda na infincia

ou inicio da adolescéncia). Esta evidéncia, alertou-nos para ideia de se poderem tratar de
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individuos, cujas personalidades se desenvolveram em torno de um mnicleo depressivo,
consequéncia das contingéncias do seu desenvolvimento neste tipo de contexto familiar.

Baseando-nos nos estudos efectuados por Coimbra de Matos (2001), sobre a
problematica da depressdo, levantdmos entfio, a hipétese de podermos estar perante
individuos evidenciando uma personalidade depressiva — depressividade como traco de
caracter -, para justificar a auséncia de depressdo «reactiva» decorrente da noticia
comunicada sobre o resultado do teste genético, como estdvamos a espera que a escala
aplicada viesse a identificar.

Coimbra de Matos (2001), acerca da depressividade, refere a sua presenca:
«sempre que a existéncia de um duro e permanente conflito com os introjectos acarreta
uma constante situagdo de esmagamento do self e esgotamento do Eu, que se traduz por
um vago sentimento de inferioridade e/ou comportamento de relativa inferioridade e
revela um esforgo defensivo continuo para ndo se deixar deprimir (o sublinhado €
nosso)» (p.47). Tomando esta visdo, facilmente nos lembramos de algumas descri¢des que
alguns autores efectuaram acerca das caracteristicas pessoais deste tipo de populagio —
individuos em risco de virem a ter uma doenga neuroldgica, grave, incapacitante e sem
cura, no futuro — nomeadamente: 1) o estudo de Tibben e colaboradores (1997), que
diziam que este tipo de individuos apresentavam, inicialmente, reac¢des, ao resultado do
teste genético, de negacfio/evitamento; 2) e o artigo de Fleming (1996) que, considerando
a comunicac¢fo do resultado do teste como uma situa¢do de crise (no sentido de uma
situagdio indutora de mudanga), refere dois possiveis padrdes de adaptagdo internos
mobilizados por esse acontecimento, a) um padrfo de adaptaco megativo, através de

mecanismos de negag@o/evitamento ignorando o acontecimento gerador de mudanga
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(aparentemente, € o que sugerem os resultados das investigacdes desenvolvidas neste
campo, inclusive a nossa), ou b) um padrdo de adaptacdo positivo, a partir de uma atitude
de aceitacdio da crise, deixando-se abalar e perturbar com a noticia e, refere ainda, que o
tipo de padrdo adoptado poderia depender das caracteristicas da personalidade do sujeito.
Se, realmente, estivermos perante personalidades depressivas, as respostas dos sujeitos
serfio mais no sentido da mobilizacdo de mecanismos de defesa rigidos que impegam o
contacto emocional auténtico com a situacdo induzida pela comunicacdo do resultado de
portador.

Pensamos que esta tentativa de interpretacdo da tendéncia que os resultados tém
vindo a evidenciar, mereceria investigacdes futuras que tentassem esclarecer melhor sobre
as caracteristicas da personalidade destes individuos, numa perspectiva mais
desenvolvimental, que conseguisse aprofundar melhor as problematicas decorrentes das
situacBes de perda (reais e magindrias) vivenciadas por estes individuos desde a sua
infancia. Pensamos igualmente que, os estudos de Sami-Ali, acerca do recalcamento
caracterial, presente nas patologias psicossomaticas como o mecanismo de defesa
responsavel pelo bloqueio dos afectos e a sua consequente exteriorizag8io apenas pela via
somatica, nfo contradizem as reflexdes que efectuamos, a partir dos estudos de Coimbra
de Matos sobre a depressdo. Alids, consideramos a possibilidade de uma eventual relagéo,
neste tipo de populacio, entre as personalidades descritas como depressivas e o
mecanismo de defesa presente — recalcamento caracterial —, como forma de lidar com os
aspectos inerentes a doenca genética de inicio tardio.

Relativamente a reflexfio que este estudo — e todos os outros que temos vindo a

referenciar - pode trazer sobre a natureza do aconselhamento genético: podemos destacar




que, realmente, este so parece fazer sentido sob o ponto de vista do paradigma
psicolégico. Ndo podendo impedir os avangos da ciéncia e os recursos com que ela
“brinda” a sociedade contempordnea, é inevitdvel o acesso da populagdo a um nimero
crescente de programas de consultas para a realizagdo de testes genéticos para um cada
vez maior nimero de afecgdes.

A Psicologia é “chamada™, para esta 4rea da investigagdo biomédica, com o intuito
de “re-humanizar” os seus servicos e atenuar uma possivel «clivagem entre corpo e
espirito, para pensar e prevenir os efeitos psicologicos que a sua técnica produz», como
refere Alain Letuve (1995). Este autor caracteriza o psicélogo como um agente mediador
entre o sujeito e os “protagonistas da ciéncia médica” cabendo a si explorar a vida mental
do sujeito ao trabalhar num plano de maior subjectividade.

Esta dimensdo, mais profunda e subjectiva, tenciona por em questdo a natureza
objectiva, médica, que a informacio transmitida nas consultas de aconselhamento genético
realizadas pelos médicos (geneticistas) e a natureza cruel, perversa, que os teste genéticos
(e seus resultados), comportam.

Pelos resultados deste estudo, poderfamos afirmar que os testes genéticos —
nomeadamente os pré-sintomaticos — nfio provocam danos emocionais nos individuos que
os realizam... Obtivemos resultados consonantes com os da bibliografia para outro tipo de
doencas genéticas de inicio tardio.

No entanto, 20 longo desta discussdo, quisemos deixar patentes as vérias questdes
que esta tendéncia dos resultados acarreta. Constatamos que, tal como esses outros
estudos, 0 nosso foi muito limitado no sentido de poder responder as questdes que fomos

levantando a partir da analise dos resultados.
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O facto de ndo vermos confirmadas as nossas hipdteses iniciais, foi um estimulo
para o levantamento de novas questdes e para a construgdo de outras hipdteses e linhas de
investigagdo, que nos pudessem esclarecer methor sobre as problematicas implicadas na
situacio de aconselhamento genético, efectuado aos individuos que aceitam realizar o
teste pré-sintomatico para a PAF e outras doengas com algumas caracteristicas
semelhantes. Isto porque, continuamos a acreditar que, de facto, o momento da
comunicacdo do resultado de portador do gene responséavel pela manifestagdo futura de
uma doenca grave e sem cura, vai, necessariamente, alterar algo na vida emocional do

sujeito.
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CAPITULO V
CONCLUSOES GERAIS

Os resultados do presente estudo vieram, aparentemente, infirmar as hipoteses
iniciais. Ndo provaram que: 1) os individuos em risco, que decidiram realizar o teste pré-
sintomético para a Paramiloidose (PAF), deprimiam apos receberem o resultado de
portador do gene mutante desta doenca; nem, por conseguinte, 2) que esse estado
depressivo se reflectiria, meses depois, numa falta de esperanga (ou boas expectativas)
relativamente as suas vidas e ao seu futuro.

Atribuimos estes achados a questdes relacionadas com caracteristicas de
personalidade muito especificas e intrinsecamente relacionadas com as contingéncias de
um desenvolvimento/crescimento emocional ocorrido num contexto familiar muito proprio
a este tipo de populac@o.

A existéncia de estudos prévios que confirmam os nossos resultados, ndo nos
satisfez nem, tdo pouco, nos estimulou a tecer grandes conclusdes no sentido de querer
generalizar os resultados relativamente ao impacto que os testes genéticos, desta natureza,
acarretam para as pessoas em risco que decidem realiza-los.

Concluimos que o presente estudo — tal como outros referidos na bibliografia —
nfio respondia as questdes de fundo que fomos levantando para justificar a tendéncia dos
resultados.

Neste universo do aconselhamento genético, ¢ sob a égide do paradigma
psicolégico, verificdmos, a necessidade de uma viragem na tendéncia das investigacOes a

serem desenvolvidas no futuro. Pensdmos que esta viragem poderia ser no sentido de uma
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linha que contemplasse mais as dimensdes psicologicas individuais de cada sujeito,
inseridos no seu préprio contexto familiar e relacional, dando relevo as suas vivéncias ao
longo do seu percurso de vida. Na nossa opinifio, este poderia ser um possivel caminho a
explorar, na area do aconselhamento genético, de maneira a aprofundar o conhecimento
acerca da populagio-alvo que estamos a estudar. Talvez, desta forma, possamos tecer
mais elagdes relativas aos programas desenvolvidos nesta drea do aconselhamento
genético, e ao impacto que estes provocam nos sujeitos.

Talvez desta forma, possamos igualmente perceber de que maneira, o resultado de
portador se reflectird no «primeiro dia do resto das suas vidas» com a certeza que irdo

desenvolver a doenga.
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Centro de Genética Preditiva e Preventiva
~__ IBMC, Universidade do Porto

ANEXO 2

Ex.mo(a) Senhor(a):

Porto, de de 2002

Vimos por este meio solicitar a colaboragdo de V. Ex. numa investigagfio psicolégica sobre a
Polineuropatia Amiloidética Familiar (PAF) que est4 a ser realizada pela psicéloga do CGPP, Susana
Lédo.

Este estudo pretende trazer mais conhecimentos sobre o impacto psicolégico que o teste pré-
sintomatico pode provocar nas pessoas que vieram realiza-lo.

Para isto, apenas pedimos que leia atentamente as instrugdes e responda ao questionario em anexo e o
reenvie preenchido no envelope selado que também anexdmos. Serd sempre respeitado o seu
anonimato (nfo necessita colocar o seu nome), pelo que os resultados apurados serio anahsados no
contexto do grupo e nfo individualmente.

Agradecemos desde ja o contributo de V. Ex. para o aumento do conhecimento dos profissionais que
trabalham nesta 4rea e no consequente methoramento da assisténcia medica e psicolégica realizada as

pessoas que, no presente e no futuro, necessitem recorrer a este servigo.

Com os melhores cumprimentos,

Susana Lédo
Psicéloga Clinica



ANEXO 3

ESCALA AUTO-APLICADA PARA AVALIACAO DA DEPRESSAO DE BECK

Escolha para cada uma das seguintes vinte e uma questoes a que melhor reflecte a sua situagio actual.

1. Nto estou triste

N&o tenho vontade de viver. Estou triste.

Nunca tenho vontade de viver. Estou sempre triste e nfio posso fazer nada contra isso.
Estou tdo triste hoje e sinto-me tfo infeliz que sofro muito.

Estou tfo triste e sinto-me tdo infeliz que ndo posso mais.

2. Nso sou muito pessimista nem me sinto muito desanimado com o futuro.
Sinto-me desanimado com o futuro.

Creio que n#o devo esperar nada mais.

Creio que nunca me libertarei das minhas preocupagdes e desgostos.

Tenho a impresséo de que o meu futuro ¢é desesperado e de que a minha situacdo
ndo vai melhorar.

Nio tenho a sensacfo de ter fracassado.

Tenho a sensacio de ter fracassado mais do que os outros.
Creio ter feito poucas coisas na vida que valham a pena.
__ Quando penso na minha vida, vejo que so tive fracassos.
___ Crelo que fracassei completamente.

(U8

4. Nio estou particularmente descontente.
Ando quase sempre aborrecido.

Nada me alegra como dantes.

Nada, mas nada, me proporciona satisfag&o.
Estou completamente descontente.

5. N#o me sinto particularmente culpado

Sinto muitas vezes que faco mal as coisas ou que ndo valho nada.

Sinto-me culpado.

Agora tenho constantemente a sensagdo de que faco mal as coisas ou de que
ndo valho nada.

Considero que sou muito mau, que fago tudo muito mal feito

e ndo vatho absolutamente nada.

6. Nio tenho a impressdo de merecer um castigo.

Creio que me poderia acontecer algo de mal.

Tenho a impressdo de que vou ser castigado, agora ou muito em breve.
Creio que merego ser castigado.

Quero ser castigado.

7. N&o estou descontente comigo mesmo.
Estou descontente comigo mesmo.
Nio gosto de mim mesmo.
NZo me suporto a mim mesmo.
Odeio-me.
CGPP n’
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ANEXO 3

ESCALA AUTO-APLICADA PARA AVALIACAO DA DEPRESSAO DE BECK

Trabalho com a mesma facilidade de sempre.

Custa-me mais comegar a trabalhar do que dantes.

J4 ndo trabalho tio bem como dantes.

Tenho de fazer um grande esfor¢o para realizar 0 que quer que seja.
Sinto-me incapaz de fazer qualquer trabalho, por pequeno que seja.

Durmo tdo bem como de costume.

Levanto-me mais cansado de manhd do que do costume.

Ando a acordar uma ou duas horas mais cedo e tenho dificuldade em tornar a adormecer.
Ando a acordar muito cedo e ndo consigo dormir mais de cinco horas.

N#o me canso mais do que de costume.

Canso-me mais depressa do que de costume.

Tudo me cansa.

Sinto-me tdo cansado que sou incapaz de fazer o que quer que seja.

Niio tenho menos apetite do que do costume.
Nizo ando com tanto apetite como dantes.
Ando com muito menos apetite do que dantes.
N3zo ando com apetite nenhum.

Nio perdi peso, ou entdo foi ha pouco tempo.
Perdi mais de dois quilos.

Perdi mais de quatro quilos.

Perdi mais de sete quilos.

Nzo ando mais preocupado com a saude do que de costume.

Preocupo-me constantemente com 0S meus males fisicos.

Os meus males fisicos preocupam-me tanto que me ¢ dificil pensar noutra coisa.
Nio faco mais do que pensar nos meus males fisicos.

Nio noto que 0 meu interesse pelos assuntos sexuais se tenha modificado recentemente.
Interesso-me menos do que dantes por questdes relativas ao sexo.

Interesso-me muito menos por tudo o que se refere ao sexo.

Perdi todo o interesse pelo sexo.



Leia com atengHo as seguintes vinte afirmacdes. Para cad
cruz (X) no quadro a resposta mais adequada a mane

ANEXO 4

ESCALA AUTQ-APLICADA DE AVALIACAO DAS EXPECTATIVAS

(BECK, 1974)

a uma delas assinale com uma
ira como se estad a sentir

actualmente.
| Verdade Falso
r 1. Eu vejo o meu futuro a longo prazo com esperanca & entusiasmo.

7. Posso desistir das coisas porque ndo consigo realizé-las da melhor maneira.

3. Quando as coisas correm mal, ajuda-me saber que essa situagio nio durard
para sempre.

4. Nao sou capaz de imaginar como € que sera a minha vida daqui a 10 anos.

5. Tenho tempo suficiente para realizar as tarefas que quero fazer.

6. No futuro espero ser bem sucedido nos objectivos que me sdo0 mais
importantes.

7. O meu futuro parece negro.

8. Lu espero alcangar, mais do que a majoria das pessoas, as coisas boas da vida.

9. Pura e simplesmente néo encontro oportunidades e nio existe nenhuma razao
que me leve a acreditar que as conseguirei ter no futuro.

10. As minhas experiéncias de vida prepararam-me bem para encarar 0 meu
futuro.

11. O que eu consigo imaginar na minha vida futura sdo mais coisas
desagradaveis do que agraddveis.

12. Nio espero alcangar realmente o que quero na vida.

13. Quando olho para o meu futuro imagino-me mais feliz do que sou agora.

14. As coisas simplesmente ndo funcionam da forma como eu quero.

15. Tenho fé no futuro.

16. Nunca consigo o que quero, portanto seria uma idiotice desejar qualquer coisa.

17. No futuro, é muito pouco provavel conseguir algum tipo de satisfages.

18. O futuro parece-me vago € incerto.

19. Consigo imaginar que me esperam na vida mais momentos bons do que maus.

70. E escusado tentar alcangar ou ter algo que queria, porque provavelmente néo o
teret.




