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Sudeste concentra aenco ao uro
atendimento em
genetica clinica

63% dos médicos geneticistas do Brasil estdo nessa
regido; governo quer implantar novas unidades até 2011

Karina Toledo

Existem hoje no Brasil apenas
156 médicos geneticistas, se-
gundo dados da Sociedade Bra-
sileira de Genética Médica
(SBGM), e 63% deles estéo con-
centrados na Regido Sudeste.
O Pais conta com cerca de 15
centrosde exceléncianaarea,a
maioria tambémno Sule Sudes-
te, como o Hospital das Clinicas
de Sao Paulo e de Curitiba e a
Universidade Federal de Séo
Paulo (Unifesp).

Apesar disso, 0 Ministérioda
Saude tem planos de implantar,
até 2011, um centro de referén-
cia em genética clinica para ca-
da2milhdes de habitantes-cer-
cadecemcentrosaotodo. A por-
tariaqueinstituiessapoliticade
atencéo em genética clinica de-
veria ter sido publicada em de-
zembro do ano passado, mas, se-
gundo o Estado apurou, o texto
tevederetornar a Secretariade
Atencioa Saideporque aasses-
soria juridica recomendou que
ele fosse modificado.

O coordenador do Departa-
mento de Atencio Especializa-
dadoministério, Joselito Pedro-
sa, explica que o objetivodanova
politica é organizar e ampliar os
servicosjé existentesna éreapa-
ra atender trés grupos de doen-
¢as: anomalias congénitas, er-
rosinatos dometabolismo e defi-
ciéncia mental de causa genéti-
ca (mais informagoes nesta pdg.).

O eixo principal, diz ele, sera
oaconselhamento genético, que
atendera tanto casais que pre-
tendem ter filhos e suspeitam
serportadoresdegenesdedoen-
cas hereditarias, como familias
que ja tém casos confirmados.
“Faltam profissionais especiali-
zados para fazer esse diagnosti-
co e 0 encaminhamento correto
dessespacientes. Hatambém di-
ficuldade de acesso a exames
mais complexos”, diz Pedrosa.
“Mas mais do que incluir proce-
dimentos no SUS, precisamos
organizar a rede de servicos pa-
ra que, confirmado o diagnoésti-
co, 0 paciente tenha um cuidado
continuado por equipe multidis-
ciplinar, composta, por exem-
plo, de nutricionistas, fisiotera-
peutas, psicélogos e assistentes

Bebé nasce em
Londres sem gene
de cancer de mama

+000 primeiro bebé britanico sele-
cionado geneticamente para nao
ter um gene causador do cancer
de mama nasceu anteontem em
Londres.

A equipe médica do Hospital
do University College, onde ocor-
reu o procedimento, recorreu a
fertilizac&o in vitro para obter
varios embrides. Depois, selecio-
nou para implantacao somente
os que estavam livres do gene
BRCAL1, que predispde ao tumor.

Mulheres que carregam essa
variacao genética tém 80% de
chance de desenvolver cancer de
mama. Também ha umrisco
maior de sofrer cancer de ovario
- cerca de 60%.

O pai da crianca é portador do
gene e trés geracoes de mulhe-
res da sua familia - entre elas
sua avé, mae, irma e uma prima -
tiveram o tumor.

Cerca de mil bebés no mundo
inteiro ja passaram pelo proces-
so de selecéo na fase de pré-im-
plantacao para detectar doencas
genéticas. @

sociais”, afirma.

Para resolver a questio da
falta de especialistas em genéti-
ca, o presidente da SBGM, Sal-
mo Raskin, aposta no treina-
mento dos médicos que atuam
nos postos e no Programa Sau-
de daFamilia “para que possam
reconhecer os problemas here-
ditérios e fazer o encaminha-
mento adequado”.

“Essas 10 ou 15 ilhas de exce-
léncia na éarea ja existentes po-
dem ser facilmente adaptadas
deinicio e acredito que éisso que
vai ocorrer este ano, mas para
levarosservicosatodooPaisaté
2011 seré preciso bem mais do
queos R$3milhoes previstos pe-
lo ministério”, continua Raskin.
Ja Pedrosa diz acreditar que o
valor estimado seja suficiente pa-
ra um primeiro momento. “Néo
vamos contratar mais profissio-
nais, mas articular os servicos
que existem”, argumenta.

CANCER

J4 os casos de cancer heredita-
rio, embora nio sejam cobertos
pela nova politica do Ministério
da Saude, contam agora com o
servico de aconselhamento do
Instituto do Céancer do Estado
de Sao Paulo Octavio Frias de
Oliveira (Icesp).

O ambulatério de oncologia
clinica do Icesp comecou a ofere-
cer um servigco para familiares
depacientescomcancer. “Poren-
quanto estamos fazendo apenas
a avaliacdo clinica, que consiste
no levantamento do histérico fa-
miliar paraverificar se os pacien-
tes se encaixam ou ndo em uma
das sindromes hereditérias”, ex-
plicaa coordenadora do ambula-
torio, Maria del Pilar Estevez.

Mas o servico néo esta com-
pleto. “Para confirmar a suspei-
ta,sdonecessarios diversos exa-
mes, entre eleso sequenciamen-
to do gene envolvido na muta-
¢do que causa o cancer, e isso
ainda nfo fazemos, mas esta-
mos nos estruturando”, diz ela.

Essesexamesnéoestaodispo-
niveis narede publica e o custo é
altonarede particular. “O corre-
to seria fazer o sequenciamento
no paciente com cancer, identifi-
caramutacioeaitestartodosos
parentes de primeiro grau para
saber se sdo portadores. No caso
de uma resposta positiva, o risco
de desenvolver um tumor pode
chegar a 80%, muito acima do
que a média da populacéo.

“Nesses individuos o cancer
aparece muito mais cedo do que
onormal. Aidade deriscocome-
ca a partir dos 30 anos ou an-
tes”, diz Pilar. “Essas familias
(cerca de 5% dos pacientes com
cancer) ficam desprotegidas pe-
las politicas usuais para diag-
néstico precoce, tanto no setor
publico como no privado.”

Quando se descobre que um
familiar é portador da mutacéo,
existem medidas de prevencio
que podem ser adotadas. “Para
o cancer de mama e ovério, por
exemplo, pode ser feitaahormo-
nioterapia e até alguns procedi-
mentos cirdrgicos. Mas sem o
sequenciamento para assegu-
rar o diagndstico ndo tem senti-
do. No méximo podemos orien-
tar exames mais frequentes.” ®

As doencas genéticas sdo hoje a
segunda causa de mortalidade
infantil no Brasil
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Erros inatos
do metabolismo

O organismo nao
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A politica de atencdo em
genética clinica deve
atender a trés grupos

de doencas
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Deficiéncia mental de
causa genética

Pode ser causada por uma
alteracao nos cromossomos,
por uma doenca metabdlica
ndo tratada, ou por alteragao
nos genes

Sindrome de Down e
sindrome do X-fragil
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Anomalias congénitas

Malformacdes causadas por
alteracao cromossomica ou
mutacao genética

e Isoladas (atinge um 6rgéo
ou regiao especifica do corpo)
e Multiplas (atinge

varios 6rgaos)

@ Anencefalia e espinha bifida
e Sindrome de Edwards,
Sindrome de Turner

O atendimento passa por trés etapas:

ACONSELHAMENTO
GENETICO
Levantamento do histdrico familiar
e solicitacdo de exames para
avaliar o risco do casal ter filhos
com problemas ou diagnosticar
uma possivel doenca durante a
gestacdo ou ap6s o nascimento
o Feito com uma
amostra de sangue
@ Pode ser durante a gestacédo
ou em qualquer momento
da vida

® Detecta doencas ligadas a
alteragdes nos cromossomos

Cariétipo

EXAMES
LABORATORIAIS

Analise do DNA
@w e Feito com uma
amostra de sangue
@ Pode ser durante a gestacao
ou em qualquer momento
da vida
@ Detecta doengas ligadas a
mutagdes genéticas
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ACOMPANHAMENTO

MULTIDISCIPLINAR
Confirmada a doenga, o
especialista orienta a familia
sobre possiveis tratamentos ou
procedimentos paliativos para
melhorar a qualidade de vida

do doente

@ o Feita com amostra

de sangue ou urina

o Integra a triagem neonatal,
mas pode ser feito a qualquer
momento da vida
@ Detecta erros inatos
do metabolismo

Dosagem enzimatica

O que o SUS oferece hoje

ACONSELHAMENTO
GENETICO

Existe em alguns
hospitais
universitarios, a
maioria nas regides
Sul e Sudeste, mas ndo
estd acessivel a toda
a populacao do Pais

EXAMES LABORATORIAIS

Sao oferecidos 3 tipos de analise
cromossOmica (na rede particular ha cerca
de 20 tipos diferentes), dosagens
enzimaticas para 7 tipos de doengas ( na
rede particular sdo mais de 50), e nenhum
procedimento para analise do DNA (séo

1.400 tipos diferentes na rede particular)

ACOMPANHAMENTO
MULTIDISCIPLINAR

Existem servicos de
nutricionista, fisioterapia,
psicologia e outros, mas
nao trabalham de forma
articulada no
acompanhamento de
doencas genéticas
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Mayana Zatz: geneticista

‘Mulher tem direito a informacao’

A geneticista Mayana Zatz coorde-
na o Centro de Estudos do Geno-
ma Humano da Universidade de
Sé&o Paulo (USP), o maior centro
da América Latina para doengas
genéticas. Em entrevista ao Esta-
do, Mayana fala sobre o aconselha-
mento genético e em que casos ele
é recomendado. Defende também
a inclusdo dos exames de andlise
de DNA no Sistema Unico de Sau-
de (SUS) para ajudar no diagndsti-
co precoce das doencas genéticas.

+ Quando o aconselhamento genéti-
co éindicado?

Para casais que tiveram filhos com
problemas como malformagdes
congénitas e retardo mental ou que
tém casos na familia, para casais
de primos, com idade avangada ou
que tém aborto de repeticao.

Como ele é feito?

Quando o paciente chega com a
suspeita de uma doencga genética
levantamos o histérico familiar,
que muitas vezes ja afasta a possi-
bilidade. Existem varios exames pa-
ra confirmar o diagnéstico e desco-
brir se existe risco para outras pes-
soas da familia ou ndo. Se nao exis-

tir, a familia fica sossegada e pode
ter outros filhos sem se preocupar.
Se houver risco, a gente oferece
testes para determinar a porcenta-
gem de risco. O aconselhamento
também inclui, apds o diagndstico,
a orientacdo ao paciente sobre tu-
do que pode ser feito em relagao
aquela doencga, como acompanha-
mento psicolégico, que ajuda as
pessoas a lidar com o problemae a
se reintegrar a sociedade. E, para
muitas doencas, o diagndstico pre-
coce, que pode ser feito com exa-
mes moleculares (andlise do
DNA), é muito importante no trata-

mento. Por isso, a gente defende
ha mais de sete anos a inclusao
desses exames moleculares no
SUS. Os portadores da sindrome
de Braden Williams, por exemplo,
possuem uma compulséo para co-
mer e tém o metabolismo lento. Se
nao for feita uma dieta controlada
desde pequenos, eles ficam muito
obesos e podem morrer por causa
disso. A gente faz também o diag-
néstico pré-natal.

Mas a lei brasileira nao permite o
aborto.
A mulher tem o direito de ter essa

informacao e faz o que quiser com
ela. Por que se faz todo o acompa-
nhamento pré-natal tradicional?
Por que se faz ultrassom? Néo é a
mesma coisa?

No caso de casais que estao plane-
jando a gravidez, é possivel fazer a
fertilizacao assistida para escolher
um embrido sem risco genético?
Nés estamos tentando fazer isso,
mas é dificil. Teoricamente vocé
pode fazer, mas nao em todos os
casos. Quando ja se conhece amu-
tacao, na fase em que o embrido
tem oito células vocé pode tirar
uma e analisar. Se ndo tiver a muta-
¢ao vocé implanta e, se tiver, para
nds é um material precioso de pes-
quisa, para entender melhor essas
doencas genéticas.

Apesar de raras, as doencas gené-
ticas se tornaram a segunda maior
causa de mortalidade infantil no
Pais. Por qué?

Ha cem anos, nos Estados Uni-
dos, de cada 1.000 criangas que
nasciam, 150 morriam no primei-
ro ano de vida e, dessas, 5 eram
por doencga genética - cerca de
3%. Hoje, de cada 1.000 criancas
nascidas, 9 morrem no primeiro
ano de vida e 5 de doencas genéti-
cas. Passou a corresponder a
50% das mortes. Quanto mais se
controlam as doencas infeccio-
sas e sociais maior é o peso das
doencas genéticas. E no Brasil es-
tamos chegando a um nimero pa-
recido com esse. A importancia
relativa das doencas genéticas es-
ta crescendo. @ K.T.

CIENCIA

Unicamp vai construir
novasede de museu

A Universidade Estadual de
Campinas (Unicamp) lanca edi-
tal para a construcdo da sede do
Museu Exploratério de Ciéncias.
Arquitetos que desejarem parti-
cipar do concurso publico po-
dem se inscrever a partir de
amanha pelo site (www.mc.uni-
camp.br) e também pelo cor-
reio. As inscricdes vao até o dia
6 de marco.

AMBIENTE

Operacao apreende
aves silvestresno ES

Mais de 140 aves silvestres foram
apreendidas em trés dias na Ope-
racao Via Apia, realizada no Espiti-
to Santo. A agdo terminou anteon-
tem com a apreensao de curiés
(como o da foto ao lado), espécie
em risco de extin¢do no Estado,
pixoxds e papagaios chaua, am-
bos ameacados. Também foram
encontradas anilhas falsas. As
multas chegam a R$ 429 miil.
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FEBRE AMARELA

RS inclui 10 cidades na
areaderiscodadoenca

A Secretaria da Saude do Rio
Grande do Sul incluiu mais dez
municipios na area de risco de
febre amarela. Os novos integran-
tes dalista, que tem 109 das 496
cidades gauchas, estao na regido
central do Estado. A decisdo de
ampliar a area foi tomada apds
exames comprovarem que um
macaco morreu em Julio de Casti-
Ihos por causa da febre amarela.

ENSINO PUBLICO

MP apura deniincia de
exigéncia de uniforme

O Ministério Publico de Soroca-
bainvestiga denuncia contra a
direcao de uma escola estadual
acusada por pais de alunos de
vincular a matricula a compra
de uniforme em um Unico esta-
belecimento. O caso também é
apurado pela Secretaria da Edu-
cacao, que informou néo ser
obrigatério o uniforme. A dire-
¢ao da escola nega a exigéncia.



