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O que é um teste genético?

Este panfleto déa-lhe informagdo sobre os teste genéticos,
explicando o que é um teste genético, porque podera querer
fazer um, e quais 0s seus possiveis riscos e beneficios.

Para compreender o que € um teste genético, podera ser util
compreender primeiro o que S40 genes e cromossomas.

Genes e cromossomas

Os nossos corpos sao feitos de milhdes de células. A maior
parte das células contem um conjunto completo de genes. Os
genes actuam como um conjunto de instru¢des, controlando o
nosso crescimento e o modo como o corpo funciona. Séo
responsaveis por muitas das nossos caracteristicas, tais como a
cor dos olhos, grupo de sangue ou a altura. Nos temos milhares
de genes. Cada um de nés herda das cépias da maioria dos
genes, uma copia é herdada da nossa méae e outra do nosso
pai. E por isso que temos frequentemente algumas
caracteristicas de ambos.

Os genes estéo contidos estruturas em forma de fita, chamados
cromossomas. Geralmente, temos 46 cromossomas em cada
uma da maioria das nossas células. Os cromossomas Sao
herdados dos nossos pais, 23 da mée e 23 do pai, pelo que
temos dois conjuntos de 23 ¢
cromossomas e, portanto, 0S genes Sao compostos por uma
substancia quimica designada por ADN.

Por vezes, ocorre uma alteracdo (mutagdo) na coOpia de um
gene ou cromossoma, que o impede de funcionar devidamente.
Esta mudanca pode provocar uma doencga geneética, porque o
gene deixa de comunicar as instrucdes correctas ao organismo.
Alguns exemplos de doencas genéticas incluem o sindrome de
Down, a paramiloidose, a fibrose cistica e a distrofia muscular
de Duchenne.
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Vila Real:

Consulta de Genética Médica
Hospital Sdo Pedro, CHTMAD
Tel: (+351).259.300.500

Fax: (+351).259.300.503
www.chtmad.min-saude.pt

Figura 1. Genes, cromossomas e ADN

/~Cromossomas
— 23 pares

O cromossoma é
composto por genes
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O teste genético

Um teste genético pode ajudar a identificar se ha uma alteracéo
num determinado gene ou cromossoma. E habitualmente uma
analise de sangue ou outro tecido. O teste genético pode ser
realizado devido a diferentes situacdes, tais como:

9 Teve um filho com dificuldades de aprendizagem, atraso
no desenvolvimento ou problemas de saude, que o seu
médico considerou poder ser uma doencga genética.

1 O seu médico diagnosticou-lhe uma possivel doenca
genética e quer confirmar o seu diagnéstico.

1 Existe uma doenca genética na sua familia, e quer saber
se tem um risco elevado de a vir a desenvolver ao longo
da sua vida.



1 Um dos membros do casal tem uma doenca genética na
familia, que pode ser passada aos vossos filhos.

1 Fez outros testes durante a gravidez (tais como uma
ecografia ou analise ao sangue) que mostraram um risco
aumentado de o seu bebé vir a ter uma doencga genética.

9 Teve um aborto espontaneo ou um nado-morto.

1 Tem diversos familiares proximos que desenvolveram
certos tipos de cancro.

1 Tem um risco aumentado de vir a ter uma crianga com
uma dada doenca genética recessiva, devido a sua
origem étnica. Exemplos disso sdo a anemia das células
falciformes (ou drepanocitose) em pessoas de origem
africana, a talassemia nos povos do sul da Europa e a
volta do Mediterraneo, a fibrose cistica (ou
mucoviscidose) em pessoas oriundas da Europa
ocidental e a doenca de Tay- Sachs em pessoas de
ascendéncia ashkenazi (judeus da Europa central). Estas
sédo doencas mais frequentes em certas populacdes, mas
podem ocorrer noutras.

Nem sempre € necessario o0 médico pedir um teste genético. Ele
pode diagnosticar uma doenca genética através de um exame
clinico, ou dizer-lhe qual o seu risco ao analisar uma historia
familiar detalhada.

Riscos e beneficios de um teste genético

A decisdo de realizar ou ndo um teste genético pode ser dificil.
Realizar o teste genético é uma escolha sua. Por isso, é
importante que tenha discutido e compreendido toda a
informagao que lhe foi fornecida para o ajudar a tomar a sua
propria decisdo. E também importante que tenha oportunidade
de discutir com o médico quaisquer perguntas ou preocupacdes
que possa ter.

Fax: (+351).21.780.55.86
Email: genetica@hsm.min-saude.pt
www.chln.min-saude.pt

Servico de Genética Médica

Hospital de D. Estefania

Tel.: (+351).21.312.66.00

Fax: (+351).21.312.66.67

Email: sgenetica@hdestefania.min-saude.
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www.hdestefania.min-saude.pt/

Instituto Nacional de Saude Dr. Ricardo Jorge
http://www.insarj.pt/site/insa_home_00.asp

Porto:

Instituto de Genética Médica

Tel.: (+351).22.607.03.00

Email: genetica@igm.min-saude.pt
www.igm.min-saude.pt

Centro de Genética Preditiva e Preventiva
IBMC, Univ. Porto

Tel.: (+351).22.607.49.94

Fax: (+351).22.600.29.23
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Coimbra:
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Hospital Pediatrico de Coimbra, CHC
Tel.: (+351).239.480.638

Fax: (+351). 239.717.216
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teste genético. Foi desenvolvido com a ajuda de doentes e
familiares que passaram por uma experiéncia semelhante a sua.

Este € apenas um breve guia sobre os testes genéticos. Podera
obter mais informacBes através do servico ou consulta de
genética médica da sua area (ou procure na Orphanet, em
portugués), ou nos seguintes enderecos:

Orphanet

(s2tio da Internet de | ivre aces

raras e medicamentos orfaos, com links a associacdes de
doentes em toda a Europa, em inglés e portugués)
www.orpha.net

EuroGentest

(s2tio da I nternet de |l ivre aces:cs

genéticos)
WWWw.eurogentest.org

Centro de Genética Preventiva e Preditiva (CGPP) - IBMC
WWW.cgpp.eu

Sociedade Portuguesa de Genética Humana
www.spgh.net

Colégio de Genética Médica 1 Ordem dos Médicos
www.ordemdosmedicos.pt

Servicos e laboratérios de genética no sector publico em
Portugal:

Lisboa:

Servico de Genética Médica

Hospital de Santa Maria

Tels.: (+351).21.780.53.40 (geral); (+351).21.780.33.07
(l aborat - -ri o)

Os testes genéticos podem trazer grandes beneficios, mas
existe também alguns riscos e limitacbes. E importante
compreender esses beneficios e riscos, antes de tomar uma
decisdo. Alguns sao discutidos a seguir; porém, a lista ndo é
completa e nem todos os pontos serdo relevantes para a sua
situacdo particular. Podem, no entanto, serem Uteis para lhe dar
alguns temas para pensar e discutir com 0 seu medico
especialista.

Beneficios

Um teste genético pode informa-lo ao certo sobre a sua
constituicdo genética ou a dos seus filhos. Para algumas
pessoas aliviar a sua incerteza é importante, mesmo quando
tém mas noticias. Se as noticias forem boas, o alivio podera
ainda ser maior.

O teste genético pode ajudar a diagnosticar uma doenca
genética. Quando se tem um diagndéstico certo, pode ser, por
vezes, dado o tratamento adequado. Se o teste genético indicar
gue tem um risco maior de vir a desenvolver uma certa doenga
no futuro (como, por exemplo, cancro da mama), podera
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beneficiar de exames médicos mais frequentes e assim diminuir
0 risco da doenga.

O resultado de um teste genético também pode ser util quando
se pensa ter filhos. Se souber que tem um maior risco de ter
uma crianga com uma certa doenca genética, pode ser possivel
fazer o teste durante a gravidez (diagnostico pré-natal), para
saber se a crianga vai ser afectada. Conhecer o risco de ter uma
crianca com uma certa doencga genética, pode dar-lhe também
oportunidade para se preparar mentalmente e em termos
praticos para essa situacao.

Uma vez que, habitualmente, as doencas genéticas se
transmitem na familia, a informacdo sobre a sua constituicdo
genética pode ser Gtil para outros familiares. Se eles estiverem
prevenidos sobre a doenca familiar, podem evitar-se
diagnoésticos errados e perdas de tempo. Esta informacao
também podera ser-lhes util guando planearem ter filhos.

Possiveis riscos e limitacdes

Fazer um teste genético, esperar pelos seus resultados e depois
recebé-los, pode criar uma mistura de diversas emoc¢des, como
alivio, medo, ansiedade ou culpa. E importante pensar antes nas
possiveis consequéncias para si e para a sua familia, caso

venha a ter boas ou més noticias.

Mesmo que um teste genético confirme um diagndstico, pode
nao existir nenhum tratamento ou intervencdo disponivel para
essa doenga em particular.

Em algumas casos, uma alteragdo no gene ou cromossoma

(mut a- «o0) pode n«o ser encont

genéticas sdo muito dificeis de serem encontradas com as
técnicas laboratoriais actuais. Isso pode ser muito frustrante
para quem tenta obter um diagnoéstico certo. Deveré discutir esta
guestdo com o seu médico geneticista.

Para algumas doencas, mesmo quando se encontra uma
alteracdo num gene ou num cromossoma, ndo sera possivel
dizer até que ponto a pessoa sera afectada.

As mutacBes genéticas sao geralmente passadas através da
familia. Por isso, o resultado do seu teste genético pode revelar
informacdo sobre outras pessoas da familia e, em particular,
sobre 0 seu risco genético para essa doenca. Mas, quererao 0s
seus familiares sabé-lo?

Antes de fazer o teste genético, pode ser importante informar-se
de como o seu resultado pode vir a afectar o seu seguro ou a
sua situagédo no emprego.

Os resultados de um teste podem, por vezes, revelar segredos
familiares sobre paternidade ou adopcéao.

Uma vez que tenha o resultado do teste, ndo podera voltar
atras.

Se estiver a pensar fazer um teste genético, pode também ser-
| he Yt i | o Peagantab mdisd-reguenkes sobraios
Testes Genéticos 0. Esse fol heto I|ista
gue podera querer colocar ao seu médico geneticista sobre o



