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Varredura ; |
genética

Compreenda a importancia do
estudo feito pelos geneticistas da
Universidade de Washington na
descoberta de doengas ainda no feto:

19.

e Atualmente, a forma mais precisa de se detectar
malformagdo congénitas no feto éa
amniocentese, 0 exame do tiquido amni6tico.

® Masa
informagdo
genética do
feto ndo estd
apenas no
liquido amniético.
Sabe-se que de
10%a 13% do DNA
Livre localizado no
plasma do sangue materno
origina-se no feto. A
concentracao da informacao
genética cresce durante a
gestagdo e desaparece cerca de
trés semanas depois do parto.
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Exame desenvolvido por cientistas norte-americanos é feito com amostras de sangue da mae e da saliva do pai. As informagoes, com 98%
de exatido, podem dar mais seguranca aos médicos na hora do parto, mas intensificam a discussao sobre o lado €tico do proced|mento

» ROBERTA MACHADO

esquisadores da Universidade de Wa-
shington, nos Estados Unidos, desenvol-
veram um exame capaz de revelar o mapa
genético de um bebé ainda durante a gra-
videz por meio de uma técnica que usa somente o
sangue da mae e uma amostra de saliva do pai. O
método, ja testado em fetos, foi descrito em um
estudo publicado ontem na Science Translatio-
nal. Atualmente, para avaliar a condigéo de satide
detalhada de um bebé, € necessdria a realiza¢ao
de uma amniocentese, exame que retira parte do
liquido amni6tico do ttero por meio de uma agu-
lha, ou da biopsia de vilosidades coridnicas,
substéncias presentes na superficie da bolsa am-
niética. O primeiro método resulta na morte da
crianga em 1% dos casos.

Em 2010, pesquisadores chi-
neses propuseram uma forma
de identificar distirbios no
DNA usando apenas o sangue
materno, mas o teste ainda exi-

e

quantidade de saliva do pai do bebé. Usando uma
técnica de sequenciamento em massa, eles con-
seguiram determinar com rapidez os halotipos
do genoma materno e listaram as variacoes gené-
ticas em cada cromossomo encontrado. A mesma

técnica foi aplicada no DNA do pai e do bebeé.
Baseados em um modelo estatistico, os gene-
ticistas determinaram quais caracteristicas ge-
néticas o filho herdou dos pais e quais eram no-
vas. O procedimento, que tem 98% de exatidao,
também foi aplicado com sucesso em uma mae
que estava na 82 semana de gravidez, mas exigiu
mais detalhamento. Os responséveis pelo proje-
to garantem que a técnica é capaz de detectar
qualquer distirbio de genes tinicos, as chamadas
caracteristicas mendelianas. Caso a técnica seja
desenvolvida em larga escala, seria possivel des-
cobrir, com poucas semanas
de gravidez, a existéncia de
mais de 3,5 mil distirbios, re-

cessivos ou dominantes.

As técnicas disponiveis até o
momento sdo usadas para de-

gia um exame de placenta e Exames de sangue tectar anomalias cromossomi-
nao descrevifa muta(;}(':es éiodfe- atuais conseguem g?s' gfjavgs ouna inves_tigag?m
to que ndo fossem herdadas rigida de uma mutagdo espe-
dos pais, as chamadas muta- detectar apenas cifica j4 conhecida na familia,
¢oes de novo. Os norte-ameri- um peqgueno como a sindrome de Down. No
canos propuseram, entdo, uma HTIero entanto, mesmo que a mae e 0
formapmeems invasiva e’mais nu B de pai de um bebé s::ljam perfeita-
precisa de usar o sangue da distarbios. Eles mente sauddveis, sempre héd o
e dtegiode anomliss  também o feeisiijes i
método, a nova técnica apoia- checam as causas que causem problemas como o

se na descoberta recente de
que as informacdes genéticas
de um feto podem ser encon-

sticas
subjacentes,

autismo, a epilepsia ou a esqui-
zofrenia.
No exame proposto pelos

tradas no plasma do sangue da 0 que faz com pesquisadores norte-americla-
mée, na forma de DNA livre. 5 nos, a ideia é fornecer um rela-

Sabendo que cerca de 10% Que, as vezes, tério completo de possiveis
do DNA presente na corrente resultem doencas, sejam elas suspeitas
sanguinea de uma gestante sao em falsos ou ndo. “Exames de sangue atu-
originados no feto, os pesqui- o ais conseguem detectar apenas
sadores recolheram um pouco “egaﬁvos um pequeno nimero de dis-
de sangue de uma mae que es- tdrbios. Eles também ndo che-
tava na 182 semana de gesta- Jacob Kitzman, cam as causas genéticas subja-

¢do e colheram uma pequena
——

- Lo

um dos autores da pesquisa

centes, o que faz com que, as

vezes, resultem em falsos negativos, isto é, ndo
detectam um distiirbio que existe”, comparou Ja-
cob Kitzman, um dos autores do estudo. Com a
nova técnica, foi possivel descobrir a existéncia
de 39 das 44 mutacoes de novo de um bebé ainda
durante a gravidez.

Os cientistas, no entanto, ainda enfrentam al-
guns obstdculos na aplicagdo do método. Os
pesquisadores relataram dificuldades em detec-
tar alelos de baixa frequéncia herdados do geno-
ma parental, assim como em selecionar as varia-
¢Oes genéticas vindas da mae, que se confun-
dem em meio ao plasma materno. Mas o maior
impasse apontado por eles é o que fazer com a
informacéo obtida. “Mesmo que possamos pre-
ver o genoma de um feto de forma néo invasiva,
seria dificil traduzir essa sequéncia e dizer que
doenca ela representa. O pro-
cesso também levou vdrias se-
manas, mas acreditamos que
um aperfeicoamento o torna-
ria mais rapido.”

Dificuldades

Para especialistas em gené-

do DNA fetal presente na circulagdo materna, e a
primeira detec¢do de variagdes genéticas de no-
vo sem um método invasivo para a coleta de
amostra fetal”, frisou.

No entanto, € grave a questao ética envolvida
na previsao de todas as caracteristicas de uma
crianca. Em paises em que a interrupgao da ges-
tacao € legalmente aceita, por exemplo, pais po-
dem considerar essa alternativa sempre que
uma anormalidade genética for detectada. Se-
gundo o geneticista Salmo Raskin, a obtencédo
dessas informagdes em detalhes abre um deba-
te ainda mais grave que o vivido no Brasil sobre
a legalizacdo do aborto de anencéfalos. Uma
mae poderia optar por interromper a gravidez
baseada em um disttirbio que estd presente no
cédigo genético do feto, mas que talvez nunca
se manifestasse.

“Existe um dilema ético, re-
ligioso, moral e filos6fico hd
anos. Jd hd casais que fazem
exames para saber se o filho
estd afetado. Agora, um casal
poderd saber que o filho terd
uma doenca aos 40 anos de
idade. Esse € um problema que

tica, apesar das limitagées do queo fitho tera ndo existe hoje, mas jd pode
método proposto, ele tem mmm ser imaginado em dois ou trés
chances de virar um marco nos 40 anos de idade. anos”, alertou Raskin. “Nao sou
exames pré-natal. Com maior n contra esse tipo de teste, mas
acesso a detecgdo de anorma- {...) Nao sou depende muito do que as pes-
lidades do feto, os pais podem contra esse soas querem fazer com a infor-

se preparar para a cria¢do da
crianca, e a equipe médica ga-
nha mais informagdes que co-

laborem com a seguranca do ito do
. = mm w

parto. “Com a aplicag¢do em

magcao”, ressaltou o médico.

O especialista compara o
possivel cendrio com o filme
de ficcao cientifica GAATACA,
em que, por meio de um exa-

um maior nimero de casos, as pessoas me de sangue, 0s atores sao
certamente serao necessarios fazer capazes de descobrir todos os
aprimoramentos a medida que querem defeitos genéticos de um indi-
surgem questdes especificas coma viduo, levando pais a plane-
para cada caso”, avaliou Maria informacao” jarem as caracteristicas dos fi-

Teresa Vieira, geneticista do
Hospital de Clinicas de Porto
Alegre (HCPA). “Mas essa € a
primeira descricdo de um se-
quenciamento mais completo

geneticista

Salmo Raskin,

lhos por meio da selecdo de fe-
tos. “O teste estd muito proxi-
mo daquilo. Pode-se imaginar
essa situacao em alguns anos,
0 que nao seria exagero.”




