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Nos exemplos a seguir, veremos que a resposta a essas
perguntas não é fácil e exige amplas discussões dos pon-
tos de vista social, médico e principalmente ético.

BANCOS POPULACIONAIS DE DNA: UM
BENEFÍCIO OU UMA AMEAÇA?

Em um artigo recente, Dawkins (1998) discute os prós
e os contras de se ter um banco nacional com os dados de
DNA (“fingerprint” ou impressões genéticas) da popula-
ção. Seria um benefício ou uma ameaça? Na Inglaterra,
onde já existe um banco de DNA com mais de 300 mil
amostras, seus defensores argumentam que ele é muito
importante para identificar criminosos ou infratores da lei.
Mas quais seriam as possíveis implicações do uso negati-
vo dessas informações, como por exemplo, em testes de
paternidade? No livro O animal moral: psicologia
evolutiva e vida cotidiana, Robert Wright sustenta que a
infidelidade tem razões genéticas mais fortes que os pa-
drões morais. De acordo com essa hipótese, seria uma van-
tagem evolutiva para garantir descendentes “geneticamente
melhores”, isto é, a manutenção e propagação de genes
“melhores”. Realmente, estudos populacionais estimam
que a taxa de falsa paternidade seja da ordem de 10% e,
conseqüentemente, um grande número de homens acredi-
ta erroneamente que é o pai biológico de seus filhos, a
maioria sem nenhum questionamento. Qual seria o impacto
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projeto genoma humano (PGH) tem como obje-
tivo identificar todos os genes responsáveis por
nossas características normais e patológicas. Os

resultados a longo prazo certamente irão revolucionar a me-
dicina, principalmente na área de prevenção. Será possível
analisar milhares de genes ao mesmo tempo e as pessoas
poderão saber se têm predisposição aumentada para certas
doenças, como diabete, câncer, hipertensão ou doença de
Alzheimer, e tratar-se antes do aparecimento dos sintomas.
As vacinas de DNA poderão eliminar doenças como a tuber-
culose ou a Aids. Os remédios serão receitados de acordo
com o perfil genético de cada um, evitando-se assim os efei-
tos colaterais. Paralelamente a esses avanços, inúmeras ques-
tões éticas já estão sendo discutidas e outras irão surgir. Mas,
por enquanto, as implicações éticas, legais e sociais dos
conhecimentos gerados pelo PGH em relação às caracte-
rísticas normais e patológicas e sua integração  na clínica
médica têm sido discutidas no ambiente acadêmico. Na prá-
tica, entretanto, já estão sendo desenvolvidos testes gené-
ticos para a escolha do sexo de futuros bebês e bancos de
DNA da população. Um número crescente de laboratórios
oferece testes de DNA para doenças hereditárias ou para
determinar se uma pessoa tem maior risco de desenvolver
certas doenças como câncer ou doenças cardíacas. Será que
as pessoas que se submetem a esses testes sabem o que
exatamente está sendo testado? O que significa um teste
positivo? O que significa um teste negativo?

Resumo: Os avanços na tecnologia da biologia molecular têm sido tão rápidos que o número de testes genéti-
cos disponíveis, tanto para características normais como patológicas, estão aumentando dia a dia. Enquanto
questões éticas a ela relacionadas  estão sendo debatidas no âmbito acadêmico, os laboratórios estão disputan-
do a possibilidade de desenvolver e aplicar testes de DNA, pois do ponto de vista comercial os interesses são
enormes. Neste artigo, ilustramos com alguns exemplos reais a complexidade de algumas situações e a dificul-
dade de se tomar decisões em benefício dos envolvidos, evidenciando a importância de se discutir questões
éticas com toda a sociedade.
Palavras-chave: biologia molecular; ciência e ética; pesquisa e mercado.
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se, a partir de um banco de DNA da população, os “supostos
pais” e seus filhos soubessem a verdade ou tais informações
fossem utilizadas para chantagear as pessoas envolvidas?

Por outro lado, um número crescente de genes com
suscetibilidade para algumas formas de câncer, doenças
cardíacas ou doenças neurodegenerativas de início tardio
(como mal de Alzheimer) está sendo identificado. As no-
vas tecnologias que vêm sendo introduzidas permitirão,
em pouco tempo, a identificação de centenas de genes “pa-
tológicos” em uma única reação. É inquestionável que as
companhias de seguro-saúde e seguro de vida teriam o
maior interesse em obter essas informações, isto é, saber
que doenças teremos risco de desenvolver e a data previs-
ta da nossa morte. E os nossos empregadores também não
teriam interesse em obter tais informações sigilosas? A
questão é: seremos capazes de manter o caráter confiden-
cial de nosso perfil genético? Poderemos não concordar
em nos submeter a um teste de DNA? Para aqueles que
acreditam que implementar um banco de DNA da nossa
população ainda é uma realidade distante, basta lembrar
que recentemente se propôs que todos os recém-nascidos
em São Paulo tivessem uma amostra de DNA coletada (a
partir de sangue do cordão umbilical) para se obter uma
impressão genética de cada um. Para encobrir os interes-
ses comerciais (já que haveria um custo para cada exa-
me), o motivo alegado foi evitar a troca de crianças em
maternidade. E se essa coleta fosse obrigatória?

GENES DE COMPORTAMENTO

A influência genética em doenças psiquiátricas, tais
como a doença do humor (ou psicose maníaco-depressiva),
a esquizofrenia ou o alcoolismo, já é amplamente aceita (Alper
e Natowicz, 1993; Mallet et alii, 1994). Em uma genealogia
extensa da Holanda (Brunner et alii, 1993) identificaram, em
indivíduos com comportamento agressivo e anti-social, uma
mutação recessiva em um gene do cromossomo X (e que
portanto só afeta indivíduos do sexo masculino). Essa muta-
ção causa a deficiência de uma enzima, a momoamina
oxidase A ou MAOA (responsável pelo metabolismo da
dopamina, serotonina e noradrenalina). Felizmente, essa
deficiência parece ser rara. Entretanto, outros estudos rea-
lizados em gêmeos (LaBuda et alii, 1993) sugerem que a
delinqüência juvenil possa ter pouca influência genética,
mas a delinqüência que persiste na idade adulta teria um
componente genético importante.

Nos últimos anos, inúmeros pesquisadores vêm ten-
tando identificar genes de suscetibilidade para doen-

ças psiquiátricas ou distúrbios de comportamento. Des-
cobriu-se, por exemplo, um polimorfismo ligado ao gene
transportador da serotonina que causa uma recaptação
diminuída dessa substância na fenda sináptica (Heil et alii,
1996). Trabalhos recentes confirmados na nossa popula-
ção mostraram que pacientes com doença de Alzheimer
(Oliveira et alii, 1998) e distúrbios psiquiátricos (de-
pressão maior, distimia e doença bipolar) diferem quan-
to a esse polimorfismo em comparação com controles
normais. Em um estudo muito interessante realizado na
Noruega verificou-se que, entre os alcoólatras, aqueles
que se tornam agressivos sob o efeito do álcool tam-
bém diferem dos não-agressivos em relação a esse po-
limorfismo.

Trabalhos recentes em modelos animais têm mostrado
que poderiam existir genes que levam ao alcoolismo ou à
dependência de drogas, pois enquanto alguns se tornam
dependentes outros têm aversão às mesmas substâncias
(Crabbe et alii, 1994; Palmour et alii, 1997). O mesmo
comportamento já havia sido observado em humanos,
uma vez que um estudo realizado em um grupo de vo-
luntários verificou que a injeção de heroína, em teste cego,
provocava uma reação de prazer em alguns e de aversão
em outros.

Outros trabalhos muito polêmicos sugerem que o
homossexualismo masculino (Hu et alii, 1995), o “bom-
humor” e o otimismo também teriam influências genéti-
cas. Segundo os autores, os genes do “bom humor”, por
exemplo, atuariam no metabolismo das dopaminas ou
serotoninas (Hamer, 1996). Enquanto os marcadores ge-
néticos responsáveis pelo comportamento humano conti-
nuam sendo pesquisados, a questão central é o seu o uso
para identificar traços de personalidade desejáveis ou não.
E novamente as perguntas: Os indivíduos com predispo-
sição genética para o alcoolismo ou para a dependência
de drogas podem ser julgados culpados? O que são carac-
terísticas indesejáveis? Agressividade? Preguiça? Homos-
sexualismo? Mau humor? Os indivíduos portadores de
genes “de distúrbios de comportamento” serão mais tole-
rados ou discriminados? Por outro lado, se soubermos que
o mau humor tem uma explicação biológica teremos maior
compreensão com as pessoas birrentas e constantemente
mal-humoradas?

ESCOLHA DE SEXO

Uma outra questão ética é a possibilidade de se esco-
lher o sexo de um futuro bebê. Na Inglaterra, Statham et
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alii (1993) enviaram a um grupo de cerca de 2.300 grávi-
das um questionário com as seguintes perguntas: você pre-
fere um menino, uma menina ou é indiferente? A análise
dos resultados mostrou que se a população da Grã-
Bretanha pudesse escolher o sexo de seus futuros filhos
isto não causaria um desbalanceamento sexual. Já na Chi-
na, onde a maioria dos casais só tem um descendente, o
aborto seletivo de fetos do sexo feminino já criou uma
desproporção sexual gigantesca em favor do sexo mascu-
lino. E no Brasil, o que aconteceria se os casais pudessem
optar pelo sexo de seus filhos?

Por outro lado, a possibilidade de se determinar o sexo
de embriões antes da sua implantação (diagnóstico pré-
implantação na fertilização “in vitro”) para casais com ris-
co de doenças genéticas que só afetam o sexo masculino
(como a hemofilia ou a distrofia de Duchenne) evitaria o
diagnóstico pré-natal e o sofrimento de ter de interrom-
per uma gestação no caso de fetos portadores. A seleção
sexual de embriões por essa técnica, no entanto, é ética
no caso de casais sem risco genético aumentado, que qui-
serem recorrer a essa prática somente para escolher o sexo
de um futuro bebê? Em algumas sociedades, a herança
material só passa de pai para filho se ele tiver descenden-
tes do sexo masculino, isto é, não ter um filho varão pode
significar perder toda a herança da família e ficar reduzi-
do à pobreza. Não é difícil imaginar que a procura de tes-
tes pré-implantação para determinar o sexo deva ser mui-
to grande nesses casos. Seria ético negar essa possibilidade
em uma situação como essa?

DOENÇAS GENÉTICAS

Já no caso de doenças genéticas, a identificação de
genes deletérios é fundamental para o diagnóstico dife-
rencial de doenças clinicamente semelhantes, para a pre-
venção (pela identificação de portadores com risco de
virem a ter filhos afetados e por diagnóstico pré-natal) e
para futuros tratamentos.

Do ponto de vista ético, entretanto, a detecção de
portadores de genes deletérios pode ter conseqüências
totalmente diferentes, pois distinguem-se basicamente
dois grupos: os portadores assintomáticos, nos quais o
risco de uma doença genética só existe para a prole,
como no caso da herança autossômica recessiva ou
recessiva ligada ao X; e os portadores sintomáticos ou pré-
sintomáticos, nos quais o risco existe tanto para a prole e
para si mesmos, como o caso da herança autossômica
dominante.

Detecção de Portadores
Assintomáticos de Genes Deletérios

Em relação a testes genéticos neste grupo, os exemplos
seguintes levantam outras questões, tais como: Até onde
vai o nosso direito de interferir? Devemos sempre dizer a
verdade? Podemos nos negar a fazer um teste genético?

Uma consulente vem procurar um serviço de Aconselha-
mento Genético para diagnóstico pré-natal. O levantamento
da genealogia mostrou que seu pai é hemofílico, o que
significa que ela é portadora assintomática deste gene e
portanto um feto, de sexo masculino, terá uma probabili-
dade de 50% de vir a ser afetado por hemofilia. Inespera-
damente, o estudo de DNA da consulente e de seus pais
revela que “o suposto pai hemofílico” não é na realidade
o seu pai biológico. Isso significa que a consulente não é
portadora do gene da hemofilia e portanto não existe risco
para esta ou futuras gestações, o que dispensa a realização
de qualquer teste genético. É ético revelar à consulente que
“seu pai não é seu pai” e arriscar a desestruturação de uma
família aparentemente unida? Ou, por outro lado, é ético
submeter a paciente a um exame pré-natal desnecessário,
sabendo-se de antemão que não somente esta como futu-
ras crianças dessa consulente não têm risco de hemofilia?

Em outro caso, a consulente tem um filho afetado por
distrofia de Duchenne (DMD), uma doença letal grave,
cujos afetados raramente ultrapassam a terceira década.
O exame de DNA revela que tanto a consulente como sua
mãe são portadoras do gene da DMD e, portanto, há um
risco de 50% de virem a ter descendentes de sexo mascu-
lino com DMD. Durante o Aconselhamento Genético (AG)
a consulente é informada sobre seu risco genético e que
suas tias, primas e sobrinhas, também em risco de serem
portadoras do gene da DMD, podem recorrer ao exame
de DNA para tentar prevenir o nascimento de novos afe-
tados. A consulente, entretanto, nega-se terminantemente
a alertar seus familiares sobre esse risco.

Pergunta-se: É ético deixar que pessoas em risco igno-
rem essas informações que poderiam prevenir o nascimento
de uma criança afetada por uma doença genética grave?
Por outro lado, temos o direito de invadir a privacidade
dos outros? Ou quebrar o princípio da confidencialidade
deve ser uma norma no AG?

Um terceiro exemplo ilustra uma situação ainda mais
complicada. Uma consulente adolescente é encaminhada
para diagnóstico pré-natal pois tem dois irmãos afetados
por DMD. O estudo de DNA revela que ela é portadora
do gene da DMD e, portanto, existe 50% de risco de que
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venha a ter um filho afetado. Antes de realizarmos o estu-
do de DNA do feto, entretanto, somos informados de que
há uma suspeita de que o pai biológico da criança seria o
próprio pai da consulente. Somos consultados sobre a pos-
sibilidade de confirmar essa suspeita, pelo exame de DNA,
sem o conhecimento da consulente. Do ponto de vista ge-
nético, o risco de uma criança, fruto de uma relação in-
cestuosa (pai-filha), ser afetada por uma doença genética
(retardo mental, doenças recessivas ou malformação con-
gênita) é da ordem de 50%, independentemente do sexo.
Ou seja, é um risco tão grande quanto o da DMD, mas
neste caso sem possibilidades de um diagnóstico pré-na-
tal. As grandes questões são: a) é ético realizar um exame
de DNA sem o prévio consentimento dos interessados?;
b) ou é mais ético não realizar esse exame, mesmo saben-
do do alto risco para o feto e da possibilidade, neste caso,
de se interromper a gestação com amparo legal?

Testes Moleculares em Doenças Dominantes
de Início Tardio. Doenças Ainda sem Tratamento:
o Exemplo dos Genes Dinâmicos

Em doenças como a Coreia de Huntington (CH) ou a
Distrofia Miotônica de Steinert (DMS), os portadores,
além de manifestar a patologia, têm um risco de 50% de
vir a transmitir o gene defeituoso para a sua descendên-
cia. Na CH [causada por uma expansão do número de re-
petições (CAG)n no gene huntingtina (Kremer et alii,
1994)] o quadro clínico geralmente tem início após a quarta
ou quinta década, e leva a uma demência progressiva e
irreversível.

Na DMS [causada por uma expansão de repetições
(CTG)n no gene da proteína-quinase da distrofia miotônica
(Brook et alii, 1992)] a situação é um pouco diferente,
pois o quadro clínico é muito variável. Indivíduos porta-
dores do gene podem ter como único sinal clínico uma
calvície precoce ou catarata em idade avançada, enquan-
to no outro extremo existem aqueles que apresentam um
quadro grave, com início na infância, manifestado por:
retardo mental, desenvolvimento, fraqueza e degeneração
muscular e esterilidade no sexo masculino. A forma clás-
sica, a mais comum, tem início em geral na idade adulta.

As questões éticas que se colocam são: quais seriam os
prós e os contras de se testar crianças assintomáticas, des-
cendentes de afetados, e saber de antemão se elas são por-
tadoras do gene da CH e DMS? Os defensores do teste pré-
sintomático argumentam que saber precocemente seria
importante na escolha da futura profissão. Por exemplo,

poderiam ser evitadas aquelas que requerem habilidade ma-
nual, pois é a primeira a ser comprometida no caso da DMS.
Por outro lado, vale a pena angustiar-se antecipadamente e
saber que se tem uma doença para a qual não existe cura?
A pesquisadora Nancy Wexler, cuja mãe morreu de CH
pergunta: você quer saber quando e como vai morrer?

Após inúmeras discussões éticas internacionais a res-
peito, o consenso foi não realizar testes pré-sintomáticos
em crianças, com risco para doenças genéticas de mani-
festação tardia, para as quais ainda não há tratamento.
O argumento mais forte é que ao testar crianças assinto-
máticas estaremos negando-lhes o direito de decidir, quan-
do adultas, se querem ou não ser testadas. A nossa expe-
riência pessoal mostra que essa conduta talvez seja a mais
adequada, pois recentemente vários jovens adultos “em
risco” foram informados de que já existia um teste de DNA
para confirmar se eram ou não portadores do gene. Ne-
nhum deles, no entanto, quis se submeter ao teste, o que
mostrou que “viver na incerteza” talvez seja mais tolerá-
vel do que o risco de “ter certeza”.

Genes de Risco para Doenças com Possível
Tratamento: o Exemplo dos Genes BRCA1 e BRCA2
de Suscetibilidade para Câncer de Mama
Hereditário

Mulheres portadoras de mutações nos genes BRCA1 e
BRCA2 têm um risco de cerca de 80% de desenvolver
câncer de mama e um risco aumentado para câncer de
ovário (Ponder, 1997). A identificação desses genes le-
vou vários laboratórios a oferecer testes de DNA (a cus-
tos altíssimos) à população feminina, supostamente para
identificar as pessoas portadoras de mutações nesses genes
e poder oferecer um tratamento preventivo àquelas com
resultados positivos. Para as mulheres com história fami-
liar de câncer de mama a detecção precoce pode ser mui-
to importante para o tratamento preventivo. Entretanto, a
questão ética é se esses testes devem ser feitos na popula-
ção feminina em geral. Isso porque o risco global (life time
risk) que uma mulher, sem história familiar, tem de de-
senvolver um câncer de mama ao longo da vida é da or-
dem de 10%, enquanto o câncer hereditário constitui ape-
nas 1-2% dos casos. Assim, é dez vezes mais provável
que, se uma mulher vier a desenvolver um câncer de mama,
ele não esteja relacionado a mutações nos genes BRCA1
e BRCA2. A questão ética é: será que uma mulher cujo
teste não revelou mutações nos genes BRCA1 e BRCA2
sabe disso ou vai ficar tranqüila achando que está livre do
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risco de ter câncer de mama? Além disso, como existem
centenas de mutações patológicas ao longo desses genes
(e é ainda inviável testar todas elas), os laboratórios tes-
tam apenas as mais comuns, o que levanta outra questão:
sabemos exatamente o que está sendo testado?

DIAGNÓSTICO PRÉ-NATAL E O PROBLEMA
ÉTICO DA INTERRUPÇÃO DA GESTAÇÃO

Os problemas éticos relacionados com o diagnóstico
pré-natal e interrupção de gravidez de fetos portadores de
genes deletérios também têm sido amplamente discutidos.
No caso de doenças letais (na primeira ou segunda déca-
das) ou as incompatíveis com uma vida independente
(como aquelas que causam um retardo mental profundo),
a decisão para um casal em risco de interromper uma ges-
tação é mais fácil. Por outro lado, para aquelas de início
tardio ou prognóstico indefinido, como a CH ou a DMS,
o questionamento é enorme. Alguns indivíduos alegam que
não querem transmitir esse gene para a sua descendência,
mas será que não existirá uma cura definitiva nas próxi-
mas décadas? Ou, podemos garantir que um filho nosso
terá uma vida saudável por muitas décadas?

É fundamental salientar que vários centros do mun-
do que realizam diagnóstico pré-natal mostraram que a
legislação a favor da interrupção da gestação no caso de
fetos certamente portadores de genes deletérios tem redu-
zido significativamente o número de abortos em famílias
com risco genético. Isso porque muitos casais decididos a
interromper uma gravidez no caso de um feto “em risco”
deixaram de abortar quando o diagnóstico pré-natal de
certeza comprovou um feto normal para aquela doença.
De fato, no nosso laboratório, onde já foram realizados
mais de 100 exames de diagnóstico pré-natal em casais
em risco (para diferentes formas de distrofias muscula-
res, atrofia espinhal e fibrose cística), somente cerca de
10% foram diagnosticados como afetados. Portanto, o
diagnóstico pré-natal de certeza e a possibilidade do aborto
terapêutico têm salvado inúmeras vidas normais. Por isso
a importância fundamental de discussões éticas em torno
da legalização da interrupção da gestação no caso de doen-
ças graves ou incuráveis, pois as nossas leis certamente
não têm acompanhado os avanços das pesquisas.

CONCLUSÃO

Em resumo, os avanços na tecnologia da biologia
molecular têm sido tão rápidos que o número de testes

genéticos disponíveis, tanto para características normais
como patológicas, estão aumentando dia a dia. Enquanto
as questões éticas estão sendo debatidas no âmbito acadê-
mico, os laboratórios estão disputando a possibilidade de
desenvolver e aplicar testes de DNA, pois do ponto de vista
comercial os interesses são enormes. Só para exemplificar,
estima-se que nos Estados Unidos (Nowak, 1994) haveria
cerca de 30 mil famílias em risco para a doença de
Huntington, 36 mil famílias para distrofia miotônica, de
três a cinco milhões de pessoas para doença de Alzheimer
e um milhão de mulheres portadoras de mutações nos genes
BRCA1 e BRCA2. As questões que precisam ser debati-
das do ponto de vista médico, social e ético são:
- Qual é o benefício de testes pré-sintomáticos?
- As pessoas sabem para quê estão sendo testadas, o que
significa um teste positivo ou um resultado negativo?
- Quem irá regular a produção e o uso de testes genéti-
cos, a sua qualidade e o acesso da população a eles?
- Quando oferecer testes?
- Empregadores e companhias de seguro-saúde terão aces-
so às informações?
- Quem vai controlar a confidencialidade?
- Poderemos nos negar a ser submetidos a um teste gené-
tico?
- Quem vai interpretar os resultados e ser responsável pelo
aconselhamento genético?
- Quem vai controlar os aspectos éticos?
- Estamos preparados para lidar com essa avalanche de
novos conhecimentos que serão gerados pelo Projeto
Genoma Humano?
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