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Quem trabalha ha mais de 30 anos em Genética Médica e Humana sabe que o que
melhor se lhe adequa, enquanto ciéncia, é “evolugao” e, enquanto exercicio profissional,
é “mudancga”. Como exemplos podemos citar conceitos — desde o homunculo (Grécia
antiga) ao feto (século XIX), teorias — de transmissdo segundo Lamarck e de evolugdo
segundo Darwin (ambos século XIX) ou caracteristicas — do fenétipo (aquilo que se vé)
ao genotipo (a sua constituicdo genética). Apds a evolugéo lenta durante varios séculos
verificaram-se, no século XX, grandes mudancas — igualmente fruto de grandes desco-
bertas: cromossomas, estrutura do DNA e genes. Finalmente, a partir dos anos 80 do
século passado, houve significativos contributos para o estudo de doentes e de familias
com patologias genéticas, sendo o objetivo destes estudos o estabelecimento de um
diagnostico para uma doencga genética grave ou a investigagcdo do seu estado de porta-
dor e, consequentemente, do aconselhamento genético adequado.

A partir dessa altura, ndo houve estagnagéo possivel e a regra passou a ser a
“mudanga” — de estudo e, consequentemente, de técnica; de atitude e, por isso, com
preocupagdes de ordem ética. Como continuidade natural, surgiu alguma legislagao,
nomeadamente a Lei n.° 12/2005, de 26 de janeiro: Informagao genética pessoal e infor-
macao de saude. Esta lei, que visa sobretudo os profissionais de Genética Médica e
Humana, define “o conceito de informacéo de saude e de informagéo genética, a cir-
culagéo de informacéo e a intervencgéo sobre o genoma humano no sistema de saude,
bem como as regras para a colheita e conservagéo de produtos bioldgicos para efeitos
de testes genéticos ou de investigagdo”. A regulamentagdo desta lei tem vindo a ser
sucessivamente adiada pelos diversos governos desde a sua publicagdo — o que ndo
tem impedido que o exercicio da Genética Médica e Humana em Portugal se tenha
sempre realizado ao mais alto nivel de profissionalismo. De igual importancia se reveste
o Decreto-Lei n.° 97/95, de 10 de Maio que, ndo sendo exclusivo de Genética Médica ou
Humana, determina a necessidade de existéncia de Comissdes de Etica para a Satde
(CES), as quais compete “zelar pela observancia de padrdes de ética no exercicio das
ciéncias médicas, por forma a proteger e garantir a dignidade e integridade humanas,
procedendo a analise e reflexdo sobre temas da pratica médica que envolvam questées
de ética”.

Nos ultimos anos a Genética adquiriu uma aceitagdo crescente na nossa socie-
dade e, paulatinamente, passou a colaborar com cada vez mais especialidades médicas,
como cardiologia, gastroenterologia, neurologia, obstetricia/ginecologia, oncologia e
pediatria. As palavras-chave, de inicio simples e compreensiveis, passaram de “doencga
genética” e “gene” a, por exemplo, genoma, varioma e exoma ou, mais recentemente
a designagdes como ferramentas in-silico. O nivel de resolugéo e de especificacéo foi-
-se também alterando com o tempo — se o cromossomico continua a resolver muitas
situacdes correntes, as doencas monogénicas necessitam de pesquisa a nivel génico e
outras situagdes mais complexas irdo requerer investigacao a nivel molecular.

Mais complicado? N&o, mais bem definido e caraterizado. Mudangas em Gené-
tica? Sim, obrigado!
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