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Preféacio:

As recomendacdes relativas ao uso do teste preditivo para a detec¢cdo da Doenca de
Huntington (DH), foram tracadas por um comité que consiste de representantes da
INTERNATIONAL HUNTINGTON ASSOCIATION (IHA) e da FEDERACAO MUNDIAL DE
NEUROLOGIA (WFN) — GRUPO DE PESQUISA EM COREIA DE HUNTINGTON.

A criagcdo de um comité com a tarefa especifica de preparar tais diretrizes foi acertada
nas conferéncias da WFN e da IHA em Lille na Frangca em setembro de 1985. As
primeiras recomendacdes foram adotadas por cada uma das organizacdes, em suas
respectivas reunides em Vancouver, BC, no Canada, entre 30 de junho e 03 de julho
de 1989, e publicadas no Journal of Neurological Sciences (1989;94:327-332) e no
Journal of Medical Genetics (1990;27:34-380).

A revisdo dessas Diretrizes tornou-se necessaria em funcéo do relatorio publicado em
Marco de 1993 sobre a descoberta do gene defeituoso. Essas Diretrizes revisadas
foram publicadas no Journal of Medical Genetics (1994;31: 555-559) e em Neurology
(1994;44:1533-1536).

Observacoes iniciais:

1. O presente documento fornece principios éticos realistas baseados no
conhecimento e nas técnicas atuais em genética molecular.

2. Estamos convencidos de que as diferentes secdes dessas recomendacdes sao
partes inextrincaveis de um todo. O teste s6 devera ser oferecido se todas as
condi¢gOes recomendadas estiverem disponiveis.

3. Essas recomendacdes sdo estabelecidas por membros das organizacbes de
familiares de portadores de DH e a comunidade biomédica como diretrizes para
protecao dos individuos em risco; dessa forma, é da maior importancia que elas
estejam sempre disponiveis para esses individuos de tal forma que eles possam
tomar decisbes informadas livremente.

4. As Diretrizes também pretendem auxiliar clinicos, geneticistas e Comités de
Etica, bem como organizacfes leigas a resolver as dificuldades decorrentes da
aplicacdo do teste. O comité deseja dar aconselhamento sobre problemas
relacionados a interpretagdo dessas Diretrizes.

5. Nessas Diretrizes, o uso do teste de DNA para fins diagnosticos — por exemplo,
no caso de um quadro clinico suspeito ou a esclarecer — ndo foi levado em
consideracdo. Mas pode ter um efeito profundo (preditivo) em irméos ou outros
parentes.



Recomendacodes:
- Comentarios:

1. Todos os individuos que desejem fazer o teste devem receber informacdes
relevantes e atualizadas para que possam tomar uma decisédo informada e voluntéaria.

1. Aconselhamento do mais alto nivel deve estar disponivel em cada pais. E
recomendavel, como pratica médica padrao, que se documente o consentimento
informado para o teste com a assinatura da pessoa a ser testada e do profissional
responsavel pelo aconselhamento.

2. A decisdo de fazer o teste é direito exclusivo do individuo envolvido. Nenhum
pedido de terceiros — familia ou outros — deve ser considerado.

2. O individuo precisa escolher livremente ser testado e ndo pode ser coagido por
familia, amigos, companheiros(as) ou potenciais companheiros(as), médicos,
companhias de seguros, empregadores, governos ou outros.

2.1. O teste esta disponivel somente para individuos que ja atingiram a maioridade
(de acordo com as leis do respectivo pais).

2.1. Um teste pré-natal pode ser uma excecdo a essa regra. Testar com o propoésito
de adocdo nao deve ser permitido, uma vez que a crian¢a a ser adotada nao pode
decidir por si mesma se quer ser testada. Parece adequado e até mesmo essencial, no
entanto, que a crian¢a seja informada, ao atingir a idade da razado, de seu status de
estar em risco.

2.2. Cada participante devera poder fazer o teste independentemente de sua situacéo
financeira.

2.2. Cada organizacdo leiga nacional deverd usar sua influéncia junto aos
departamentos governamentais, seguradoras de saude publicas e privadas, e outras
organizacdes para atingir esse objetivo.

2.3. As pessoas nao deverao ser discriminadas de forma alguma como conseqiiéncia
de haverem feito o teste genético para a Doenca de Huntington.

2.4. E necesséario que se tome extremo cuidado quando o teste possa vir a fornecer
informacédo sobre uma outra pessoa que ndo tenha solicitado o teste.

2.4. Esta questdo surgird quando um(a) filho(a) que tenha 25% de risco para a DH
solicitar o teste, tendo pleno conhecimento que seu/sua pai/mde nao quer ter
conhecimento de seu status. E necessario que todos os esforcos sejam feitos por seus
conselheiros e outros individuos envolvidos, para que se chegue a uma solucéo
satisfatdria para esse conflito.

A grande maioria dos representantes das organizacfes leigas considera que, se néo se
pode chegar a um consenso, o direito do filho/a de saber, deve ter prioridade sobre o
direito do pai/méae de ndo querer saber.

2.5. Para os candidatos que apresentem evidéncias de uma condi¢cdo psiquiatrica
séria, pode ser aconselhavel que o teste seja adiado e substituido por servicos de
apoio.



2.6. O teste para DH ndo deve ser parte de uma pesquisa sanglinea de rotina, sem a
permissdo especifica do individuo.

2.6. Tal permissdo especifica deveria, a principio, ser exigida também de individuos
sintomaticos.

2.7. A propriedade dos resultados do teste € do individuo que solicitou o teste. A
propriedade legal do DNA armazenado continua sendo da pessoa de quem 0 sangue
foi tirado.

2.7. O formulario de consentimento deve mencionar esta questdo. Opinides legais
locais podem auxiliar.

2.8. Espera-se que todos os laboratdrios se enquadrem em rigorosos padrdes de
precisdo. Eles precisam trabalhar com conselheiros geneticistas e outros profissionais
que oferecam o servico de teste.

2.8. As organizacdes leigas podem oferecer um servico de valor inestiméavel ao
pesquisar sobre os padrdes do laboratério e podem auxiliar os individuos que querem
ser testados ou foram testados, com seus questionamentos e preocupacoes.

2.9. Os conselheiros devem ser treinados especificamente em métodos de
aconselhamento e fazer parte de uma equipe multidisciplinar.

2.9. Tal equipe multidisciplinar deve consistir de, por exemplo, um geneticista, um
neurologista, um assistente social, um psiquiatra e alguém treinado em questdes de
ética médica.

3. O participante deve ser encorajado a escolher um(a) acompanhante para
acompanha-lo(a) ao longo de todos os estagios do processo de teste: o estagio pré-
teste, ao fazer o teste, a entrega do resultado e o estagio pos-teste.

3. Este(a) acompanhante poderad ser o cdnjuge/companheiro(a), um(a) amigo(a),
um(a) assistente social ou qualquer pessoa que tenha a confianca do participante.
Pode néo ser adequado que o(a) acompanhante seja uma outra pessoa em risco.

3.1. A unidade de aconselhamento devera planejar com o participante um protocolo
de acompanhamento que ofereca apoio durante os estagios pré e poOs teste,
independentemente do participante escolher ou ndo um acompanhante.

3.1. O apoio devera estar disponivel préximo a comunidade do participante.

4. O teste e o aconselhamento devem ser oferecidos dentro das unidades
especializadas de aconselhamento genético, com conhecimento das questbes de
genética molecular na Doenca de Huntington, de preferéncia em um departamento de
uma universidade. Esses centros devem trabalhar em estreita colaboracdo com as
organizacdes leigas do pais.

4. Frequentemente o teste serd realizado em um local diferente do centro de
aconselhamento. Se ndo existir uma organizacdo leiga no pais, o centro devera
contatar a IHA.

4.1. O laboratério que efetuar o teste ndo devera comunicar o resultado final para a
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equipe de aconselhamento até que esteja bem proximo ao momento em que tais
resultados serdo revelados ao participante.

4.1. O objetivo é proteger o participante da possibilidade de aconselhamento
tendencioso a qualquer momento (veja também o comentéario 5.2.5).

4.2. Sob nenhuma circunstancia qualquer membro da equipe de aconselhamento ou
do staff técnico deverd comunicar qualquer informacdo relativa ao teste e seus
resultados a uma terceira pessoa sem a permissao escrita do participante.

4.2. Somente nas circunstancias mais excepcionais (por exemplo, coma prolongado,
morte e outras do mesmo género), podera ser fornecida & membros da familia, se
assim requisitado, informacgdes sobre os resultados do teste.

4.3. Nem o centro de aconselhamento, nem o laboratério de testes deverado
estabelecer contato direto com um parente cujo DNA possa ser necessario com a
finalidade de teste, sem a permissdo do participante. Todos os cuidados devem ser
tomados ao contatar tal parente.

Informacao essencial:
5. “Informacgdo Essencial” é a informacdo que € absolutamente vital para o
procedimento completo de teste.

5.1. Informacéo Geral:

5.1. Essa informacdo devera ser apresentada tanto na forma oral como na forma
escrita, e devera ser fornecida pela equipe responsavel pelo servico de testes.

5.1.1. Sobre a Doenga de Huntington, incluindo-se ai o amplo espectro de suas
manifestacbes clinicas, suas implicacbes sociais e psicolégicas, seus aspectos
genéticos, opcdes de procriacdo, disponibilidade de tratamento e assim por diante.

5.1.1. E preciso que se ressalte que neste momento ndo sdo possiveis nem a
prevencao nem a cura.

5.1.2. Sobre as implicacdes da ndo paternidade (e ndo maternidade).

5.1.2. O teste genético pode mostrar que o suposto(a) pai/mde nao € o pai/méae
biolégico; isso deve ser trazido a atencdo do candidato e discutido. Com a
disponibilidade de técnicas como a fertilizagdo “in vitro”, etc., mesmo casos de néo
maternidade podem ser ocasionalmente descobertos.

5.1.3. Sobre o apoio e informac¢des dadas pelas organizacfes leigas, incluindo-se sua
documentacado sobre a DH, enderecos de ajuda e contatos sociais, e assim por diante.

5.1.3. Se nao existir nenhuma organizacado leiga no pais, podem ser feitos contatos
com a IHA ou com organizagdes leigas de um pais vizinho.

5.1.4. Aconselhamento e apoio psicosocial tém que estar disponivel antes do inicio
dos procedimentos de teste.

5.1.4. As organizacdes leigas devem ser mencionadas como uma fonte adicional de
apoio e informacao.



5.2 Informacdes relativas ao teste
5.2.1. Como é feito o teste.

5.2.2. A possivel necessidade do DNA de outro membro da familia afetada e os
possiveis problemas decorrentes disso.

5.2.2. Perguntar ao individuo afetado, que pode ndo estar consciente de ou ndo queira
aceitar seus sintomas, se pode contribuir com uma amostra de sangue, pode ser uma
invasdo de privacidade.

5.2.3. As limitagcbes do teste (porcentual de erro, as possibilidades de um teste nao
esclarecedor, e assim por diante).

5.2.4. O conselheiro precisa explicar que embora o gene defeituoso tenha sido
encontrado, no momento nao se pode dar nenhuma informacado util sobre a idade de
manifestacdo ou sobre o tipo dos sintomas, sua gravidade ou a taxa de progressao.

5.2.4. Muito mais informacfes se fardo necessarias quanto as implicacbées do numero
de repeticoes.

5.2.5. O teste preditivo indica se alguém herdou ou ndo o gene defeituoso, mas ele
nao faz um diagnodstico clinico de DH naquele momento, se 0 gene estiver presente.

5.2.5. Deve-se tomar cuidado, particularmente, com participantes que se acredita
estarem mostrando sintomas precoces de DH; entretanto, individuos com sintomas
estabelecidos, mas ndo notados, ndo devem ser automaticamente excluidos do teste e
devem receber aconselhamento adicional.

5.3. Informacdes sobre as consequéncias

5.3. Todas as consequéncias tém que ser discutidas — aquelas relacionadas a presenca
ou auséncia do gene defeituoso bem como aquelas relacionadas a nao fazer o teste.

5.3.1. Para o proéprio individuo.
5.3.2. Para o cbnjuge/companheiro(a) e criancas.

5.3.2. Se o acompanhante do participante ndo for seu/sua cénjuge/companheiro(a),
atencao especial devera ser dada a tal conjuge/companheiro(a).

5.3.3. Para o pai/mae afetado(a) e seu/sua cobnjuge.

5.3.3. Os sentimentos desse pai/mée afetado(a), que pode se tornar consciente dos
resultados, precisam ser levados em consideracao.

5.3.4. Para os outros membros da familia do participante.

5.3.4. Seja qual for a informacéo obtida, ela ira influenciar os sentimentos de outros
parentes e o relacionamento do participante com eles.

5.3.5. Consequéncias socioecondbmicas dos resultados do teste, incluindo-se empregos
em potencial, seguros, seguridade social, informacdes de seguranca e outros
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problemas.

5.4. Informacobes sobre alternativas que o candidato pode considerar
5.4.1. N&o fazer o teste no momento.

5.4.2. Armazenar DNA para pesquisa.

5.4.3. Armazenar DNA para possivel futuro uso, pela familia e por si préprio.

5.4.4. O DNA armazenado sob o item 5.4.2 acima poderéa se tornar disponivel para os
membros da familia do doador, caso estes assim o solicitem, apds a morte do doador,
se isso for essencial para obter um resultado informativo.

5.4.5. No caso do DNA armazenado sob os itens 5.4.2 e/ou 5.4.3 acima, a unidade de
coleta do DNA devera fornecer uma declaragdo escrita de que as amostras ndo seréo
usadas com outras finalidades que as especificadas em tal declaracdo, com excecao
do que esta previsto no item 5.4.4.

InvestigagOes preliminares importantes:
6.1. E importante verificar se o diagnostico de DH na familia do individuo esta correto.

6.2. Exames neuroldgicos e avaliagdes psicoldgicas sao considerados importantes para
estabelecer uma avaliagcdo béasica de cada individuo. Quaisquer outros testes
especializados sdo sempre ndo obrigatérios; a recusa ndo pode afetar a participacao
no teste.

6.2. A recusa em fazer esses e outros exames adicionais nao justificara a recusa em
viabilizar o teste para os candidatos.

Diagndéstico pré-natal:

7.1. E essencial que o teste pré-natal para a mutacido da DH seja feito somente se o
pai/mae ja tiver sido testado. Para uma possivel excecdo veja o item 7.3.

7.1. E altamente desejavel que tanto o pai como a mie concordem com o teste pré-
natal. Se houver um conflito, todo esfor¢co devera ser feito pelos conselheiros e o casal
para chegar a um acordo. Circunstancias excepcionais (como estupro ou incesto)
podem justificar desviar-se desta recomendacao.

7.2. O casal que solicita o teste pré-natal precisa ser claramente informado de que
caso eles tenham a intencéo de levar a gravidez a termo no caso do feto ser portador
do gene defeituoso, ndo ha razdo valida para fazer o teste. Além disso, essa situacao
€ contraria a recomendacgédo 2.1., uma vez que a crianga nas¢ca com o gene defeituoso
ela ndo podera escolher ndo fazer o teste quando atingir a maioridade.

7.2. Testar um feto implica num pequeno risco adicional de aborto e, possivelmente,
de anormalidade congénita.

7.3. Os centros de testes também podem fazer um teste de exclusdo para uma futura
gravidez, se uma pessoa que estiver em risco de 50% assim o solicitar
especificamente. Para esse teste o individuo em risco e seu/ sua companheiro(a) , os



pais e o feto sdo testados apenas com sondas contiguas de DNA.

7.3. A finalidade do teste de exclusdo, que foi feito freqientemente antes que o
proprio gene defeituoso fosse encontrado, era permitir que uma pessoa em risco de
50% excluisse a possibilidade de ter filhos(as) afetados(as), sem alterar seu status de
em risco de 50%. Isso inclui a interrupgéo de gravidez em que o feto € 50% em risco,
e a continuacao de gravidez onde o feto corre apenas um baixo risco.

O teste e a entrega dos resultados:

8.1. Excluindo-se circunstancias excepcionais, deve haver um intervalo minimo de um
més entre a apresentacdo da informacdo pré-teste e a decisdo de fazer ou nao fazer o
teste. O conselheiro deve se certificar de que as informacfes pré-teste tenham sido
corretamente compreendidas e devera tomar a iniciativa para se assegurar disso.
Entretanto, s6 sera mantido contato a pedido do candidato.

8.1. O teste pré-natal pode ser a circunstancia excepcional.

Tal intervalo é necessario para dar ao individuo tempo para assimilar as informacdes
pré-teste a fim de tomar uma decisao informada. Durante esse intervalo, especialistas
do centro de testes devem estar disponiveis para outras consultas para esclarecer
davidas.

8.2. O resultado do teste preditivo deve ser entregue assim que seja possivel, de
forma razoéavel, apoés a finalizagdo do teste, em uma data previamente acertada entre
0 centro de testes, o conselheiro e o participante.

8.3. A forma pela qual os resultados serdo entregues devera ser discutida pela equipe
de aconselhamento e o individuo.

8.4. O participante tem o direito de decidir, antes da data marcada para a entrega do
resultado, que tais resultados ndo deveréao lhe ser revelados.

8.5. Os resultados do teste devem ser revelados pelo conselheiro, em pessoa, para o
individuo e seu/sua acompanhante. Nenhum resultado jamais devera ser entregue por
telefone ou por correspondéncia. O conselheiro tem que dispor de tempo suficiente
para discutir quaisquer questdes com o individuo.

8.6. Todas as clausulas pos-teste (ver secdo 9) precisam estar disponiveis a partir do
momento em que o resultado do teste é entregue.

Aconselhamento p6s-teste:

9.1. A frequéncia e a forma do aconselhamento pés-teste deverda ser discutida pela
equipe e o participante antes da realizacdo do teste, mas o participante tem o direito
de modificar o programa planejado. Embora a intensidade e a frequéncia vao variar
de pessoa para pessoa, 0 aconselhamento pds-teste deve estar disponivel a qualquer
momento.

9.2. O conselheiro deve ter contato com o individuo na primeira semana apés a
entrega do resultado, independentemente da natureza do mesmo.

9.3. Se ndo houver mais contato no periodo de um més a contar da entrega do



resultado do teste, o conselheiro devera iniciar o follow-up.

9.4. E essencial que o aconselhamento pés-teste esteja disponivel independentemente
da situagao financeira da pessoa.

9.5. As organizacfes leigas tém um papel importante a realizar no periodo pés-teste.
As informacbes e apoio que podem dar devem sempre ser oferecidas ao participante,
independentemente dele(a) pertencer ou ndo a organizacao.
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Se surgir qualquer problema ou duvida, contate:

ABH - Associacdo Brasil Huntington

Rua Treze de Maio, 226 — Centro
Atibaia — SP — CEP 12940-720 — Brasil
Telefone: 11-4539-3110

E-mail: abh@abh.org.br
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