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Podemos encarar a prevencdo da doenga sob dois aspectos
fundamentais:

1 — A prevengdo de situagdes adquiridas através de agentes
externos que actuam a todos os niveis do desenvolvimento
do individuo: pré, peri e post-natal.

2 — A prevengio de situagdes total ou parcialmente hereditarias.

Para o primeiro caso, a prevengao pde-se em pratica através de
formas de actuagdo bem conhecidas de todos e ja tantas vezes
abordadas, como sejam a melhoria da qualidade de vida das
populagbes, e eficacia das consultas materno-infantis, a execugéo
correcta dos calendarios de vacinagdo, para s6 citar algumas. Sao
aspectos mil vezes repetidos, mas que estéo longe de estar
resolvidos. '

‘Se é verdade que por estes meijos se consegue fazer baixar
acentuadamente as taxas de morbilidade e mortalidade infantis, &
importante notar que existe sempre um certo ndmero de doengas em
que aquelas medidas ndo tém qualquer efeito, como & o caso das
doencas hereditarias e das malformagdes congénitas.
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Colaboraram neste trabalho os técnicos das varias equipas que fizeram a restante obsarvagao
destas criangas.

11



Perspectiva Genética de uma Consulta Psico-Médico-Pedagogica

Observando a evolugdo das principais causas de morte no
primeiro ano de vida e a sua posi¢ao relativa ao longo dos anos 1950
a 1974 em Portugal, verificamos que se as causas de morte por
infecgcdes e diarreias baixaram de forma evidenie, as devidas a
malformacgdes congénitas e doengas hereditarias mantém-se mais ou
menos constanties.

Por outro lado, estudos de incidéncia de anomalias de desenvol-
vimento humano de natureza hereditaria, mostram os seguinies
nameros (Polani, 1973):

—0.8% de todos os recém-nascidos tem doenca causada por
genes mutantes de amplo efeito. Como por exemplo a surdez
hereditaria de natureza recessiva.

— 0.5% de todos os recém-nascidos tém malformagdes congéni-
tas provocadas por genes mutantes de amplo efeito. Como por
exemplo, o sindroma de Treacher-Collins. .

— 0.5% de todos os recém-nascidos tém anomalias cromossdmi-

"cas. Como por exemplo, o mongolismo.
— 2% de todos os recém-nascidos tém doenga malformativa de

natureza multifactorial, em que estdo simultaneamente impli-

cados factores genéticos e ambientais. Como por exemplo o
labio leporino e a fenda palatina.

Se considerarmos outras anomalias do desenvolvimento nomea-
damente deficiéncia mental grave, em cuja génese poderdo ser
considerados factores genéticos, entdo podemos contar com cerca
de 4 a 5% de recém-nascidos com anomalias do desenvolvimento

fisico e/ou mental, cujas manifestagbes poderdo ser precoces ou .

tardias, de natureza leve ou grave, estaciondria ou progressiva, letal
ou nao.

Se considerarmos que em Poriugal nascem cerca de 180000
criangas por ano teremos também por ano 9 000 recém-nascidos com
doenga atribuivel a esses factores. Destes, é claro que apenas uma
pdarte chegard & idade escolar, uma vez que a mortalidade &
relativamente elevada nalguns daqueles grupos.

Duma maneira geral, as alteragbes do desenvolvimento em cuja
etiologia estdo implicados total ou parcialmente factores genéticos, e
que interferem com a capacidade de aprendizagem do individuo em
idade escolar, traduzem-se por deficiéncias sensoriais (visde e
audicéo), deficiéncias motoras de varia natureza e deficiéncia mental.
Estas varias deficiéncias podem manifestar-se isoladamente ou em
conjunto.

De qualquer modo, importa encarar quais as medidas de
natureza preventiva que € possivel tomar, a fim de diminuir
eficazmente a incidéncia de doencgas hereditarias na populagdo
escolar.

As formas de Prevenc@o Genética sao essencialmente trés:

1. Aconselhamento Genético
2. Diagnéstico Prenatal
3. Rastreios no Recém-nascido, de forma sistematica ou em

grupos de alto risco, de situacdes hereditarias trataveis
precocemente.
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O Aconselhamento Genético define-se como um acto medico
especializado e complexo, sem intengao non:n.lativa, gue visa Lnfqrmar
objectivamente um casal acerca da probabilidade de recorréncia de
uma doenca genética em futuros filhos. o )

Desta definicdo decorre que o Aconselhamento Genético implica:

a) que se trate de uma situagao h'ereditéria '

b) que seja possivel um diagnoéstico correcto, ou seja bem
conhecida a forma de transmiss@o da doenga através do
estudo da arvore genealdgica. '

¢) que haja uma informagéo genética permanente e acﬁtua_llzada
acerca de novos sindromas hereditarios, e da frequéncia das
doengas genéticas nas populagdes. o _

d) que os futuros pais tenham capamc_ia_de de decisé@o, e sejam
capazes de assumir a responsabilidade das opgOes que
eventualmente venham a tomar. Dado que o ACOnseEhamentcg
Genético ndo tem intencdo normativa, a informagac que €
dada aos pais tem por finalidade a avaliagdo concreta da
situacdo que lhes diz respeito, mas transfere para ¢ casal a
decisdo Gltima de «ter ou néo ter filhos».

A resposta é dada em termos de recorréncia, e a sga'intensque
& avaliada em graus. Assim, poderemos ter Alto, Médio ou’Ba:xo
Risco de repeticdo. Normalmente considera-se Alto Risco ate 1:10.
Um casal por exemplo que tem um risco de 1:2 de ter um filho com
uma determinada doenca, estda no grupoc de Alto Risco, e 1880
significa que em cada dois filhos, um podera ser gqente. )

Em determinados casos o Aconselhamento Genético ppdera ser
complementado com o Diagnoéstico Prenatal. Nestes casos e po:.ss&yel
propdr formas de prevencé@o mais _corrcretas através do.dlagnc_astlc‘o
da doenga em fases precoces da vida fetal, o que permite distinguir
com seguranga o feto afectado do feto normal, e transformar uma
probabilidade numa certeza. o

Duma maneira geral podemos dividir os individuos que procuram
ou sido enviados a uma consulta de Aconselhamento Genético em
quatro grandes grupos:

1.° Pais saudaveis de uma ou mais criangas com doenga
hereditaria.
2.° Futuros pais em que um deles ou ambos sdo portadores de
" doenga hereditéria. o
3. Futuros pais saudaveis, mas familiares de individuos porta-
dores de doenca hereditaria. )
4. Futuros casais consaguineos, em cujas familias existe ou
nio doenca hereditaria conhecida.

Se examinarmos com atencdo estes grupos verificamos que tém
em comum o facto de existir ja na familia, um ou mais individuos
com determinada doenga genética. Existe portanto um caso index ou
«propésito» que é o fio condutor para a identificagdo de uma familia
em risco. o )

Esse caso index podera ser detectado pela primeira vez, a nivel
de uma consulta psico-médico-pedagégica, principaimente quando
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diga respeito a doengas hereditarias cuja primeira manifestagao é
relativamente tardia, ou entdo quando os sintomas tenham passado

despercebidos na primeira infancia, como & tantas vezes o ¢aso das-

deficiéncias sensoriais.

A experiéncia de alguns anos de trabalho no C.0.0.M.P.
sensibilizou-nos para este tipo de problemas. Isso levou-nos a tentar
dar uma perspectiva preventiva do ponto de vista genético a nossa
actividade pediatrica.

Para isso e a partir de 1977 inicidmos uma prospecg¢do das
possiveis doengas de natureza genética, que tivessem motivado
pedidos de observagdo no C.0.0.M.P. Essa prospec¢ao foi feita
através de uma grelha especialmente construida para o efeito
(Quadro 1), e que se aplicou a todas as criangas que pediram
observagdo neste Centro.

. QUADRO |
GRELHA PARA DETECGAO DAS CRIANCAS
A ENVIAR A CONSULTA DE GENETICA

Criangas com:

1 — Debilidade média ou profunda

2 — Malformacgdes fisicas ou dismorfias graves

3 — Doengas sensoriais com histéria familiar ou consaguinidade

4 — Alteracbes graves de comportamento, incluindo criangas que
tenham comparecido em Tribunal de Menores

5 — Alteragdes de linguagem com inteligéncia normal e sem
causa aparente

As criancas seleccionadas através desta grelha foram sujeitas a
um inquérito e observagéo especiais com a finalidade de um eventual
diagnéstico de doenga genética. Em todos os casos em que isso foi
possivel, fez-se Aconselhamento Genético.

Os doentes observados até esta data distribuem-se da seguinte
forma: .

Nimero total de criangas observadas — 106

Criancas com doen¢as genéticas de natureza recessiva — 27
Criancas com doenga genética de natureza dominante — 8
Criangas com anomalias cromossdémicas — 2

Criangas com doengas de natureza ndo genetica — 69.

Verificamos por estes resultados, que as criangas com doengas
genéticas representam mais de um tergo do total de criangas
observadas nesta consulta. Apesar de ter havido uma seleccéo prévia
o ntmero de criancas afectadas pareceu-nos suficientemente elevado
para justificar plenamente a existéncia duma perspectiva preventiva
genética inserida no contexto da prevencao global da doenga.
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Figura 1: Arvore genealdgica do 1.° caso-
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Apresentamos a seguir alguns dos casos que mais flagrantemen-
te ilustram os graves problemas que podem atingir as familias em
que a perspectiva genética de prevengao nunca foi encarada.

1.9 Caso: E. M. O. tinha 11 anos a data da observacéo no
C.0.0.M.P. Foi enviado por uma Instituigdo de Lisboa, com pedido
de parecer sobre estabelecimento de ensino apropriado. E o décimo
filho de um casal ndo consaguineo, de um meio socio-econdmico
frustre. O pai tem a 3. classe e & porteiro numa fabrica € a mae é
analfabeta e nzo trabalha. A gravidez e o parto foram normais e néo
ha referéncia a acidentes pré, peri ou post-natais. Andou aos 17
meses e aos dois anos falava bem. Até a entrada para a Escola a mae
nio notou qualquer alteragdo na crianga, mas a partir dos 8 anos _
comecou com dificuldades na marcha e observado numa consulta de
Neurologia foi-the diagnosticada doencga neurolégica progressiva e
incuravel (distrofia muscular progressiva de Duchenne). Actualmente
tem «marcha de pato» e & incapaz de se levantar da posicao de
sentando no chdo, sem ajuda. O tonus e a forga muscular estdo
diminuidas em todos os segmentos. O exame psicolégico revelou
grande inibigdo com auséncia total de linguagem espontanea e
dificuldade em dar respostas orais. O seu nivel intelectual é
compativel com uma debilidade acentuada. Se observarmos a arvore
genealégica (figura 1) verificamos que esta crianca é o quarto
membro duma fratria em que se verificam outros casos da mesma
doenga. Dos outros trés irmaos doentes, 0 mais velho faleceu aos 17
anos e os outros dois estdo gravemente atingidos e nenhum deles
tem aprendizagem escolar. A distrofia muscular progressiva tipo
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Duchenne é um dos exemplos classicos de uma doenga hereditaria
dependente de um gene recessivo localizado ne cromossoma X, em
que a mae portadora, mas aparentemente saudavel, o transmite a
metade dos filhos. Destes, as raparigas serdo portadoras tal como a
mie, e 0s rapazes serfo atingidos pela doenq:a

Esta situagdo levania problemas de vana ordem, no contexto de
prevengio genética:

— Logo que & detectado o primeiro caso numa familia devera
fazer-se o estudo completo dessa familia de forma a determi-
nar qual o risco de repetigdo de doen¢a noutros filhos, e
informar detaihadamente os pais desse risco.

— O estudo da familia tentara também detectar outros individuos
do sexo feminino que sejam portadores do gene mas
clinicamente sauddveis, e nos quais o risco de terem fllhOS
doentes é alto

Do ponto de wsta genético consideramos este caso como um
dos exemplos mais draméticos da faléncia duma perspectiva preven-
tiva genética a todos os niveis de salde.

2.¢ gaso: U. M. S. F. é do sexoc masculino e tem nove ancs de
idade. E o nono filho de uma fratria de onze e ndo héa con-
saguinidade entre os pais. E enviado a consulta por alteragbes
oftalmolégicas graves, com elevada incidéncia familiar. N&o ha
acidentes prenatais a assinalar. O parto foi de termo e gemelar e o
peso era muito baixo ao nascer, mas a mae nédo se lembra quanto.
Ap6s o nascimento esteve internado durante 12 dias num Hospital
Concelhio. Parece ter havido um certo atraso de desenvolvimento
psicomotor na primeira infancia. Com um ano de idade foi observado
pela primeira vez na Consulta de Oftalmologia e foi entdo diagnosti-
cado um défice visual importante, que segundo a mée, se tem
agravado progressivamente. A observagido psicologica revelou uma
crianga cujo rendimento intelectual & deficitario aos diferentes niveis,
quer a nivel de execuglc quer a nivel verbal. A observagao da arvore
genealdgica (figura 2) revela trés geragbes em que estdo atingidos
nove individuos com a mesma doencga, todos do sexo masculino. A
transmissdo faz-se quer através de mies que sédo portadoras mas
clinicamente saudaveis, quer através dos pais doentes. Esta forma de
transmissé@o é compativel com um gene patolégico recessivo localiza-
do no cromossoma X.

O estudo desta familia evidencia bem, por um lado a necessidade
de aconselhamento genético em varios dos seus membros, e por
outro lado o grande dilema em que se enconiram as mulheres com
probabilidades de serem portadoras.

3.° caso: M. E. C. R. tem 8 anos ¢ é terceira filha de uma fratria
de seis. Os dois irmaos mais velhos s&o filhos de outro pai. E
enviado por um Servigo de Oftalmologia com pedido de orientagéo
pedagdgica por deficiéncia visual grave. A mae, a avé materna e um
irm&o mais velho tem a mesma doen¢a. Naoc ha consaguinidade dos
pais, e a gravidez e o parto foram normais. N&o houve problema nos
periodos pré ou post-natal. A partir dos 5 anos foi notada deficiéncia
visual progressiva e grave, e ha dois anos foi operada com extrac¢éo
de ambos os cristalinos. O seu desenvolvimento intelectual & normal.

~
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Figura 2: Arvore genealégica do 2.° caso
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A situagdo é compativel com doenga de Marfan que é um Sindroma
hereditario com transmissio autossdémica dominante e de cujo
quadro clinico, além das altera¢es oculares, fazem parte malforma-
¢Oes esqueléticas e cardiovasculares. A expressividade clinica da
doen¢a é muito varidvel como se vé por este caso, em que apenas se
evidenciaram, até a data, as manifestagcbes oculares. A Aarvore
genealégica (figura 3) mostra trés geragdes, em que se evidencia
uma transmissdo dominante, com quatro casos no total. Cada doente
tem o risco de 1:2 de ter igualmente filhos atingidos. Uma vez que as
manifestagbes clinicas s8o muitas vezes tardias e por vezes incom-
pletas, ndo é possivel determinar se alguns dos irm&os mais novos
nio virdo posteriormente a ser. também doentes. O risco de doenga é
igual nos dois sexos, uma vez ique a transmissdo é de tipo
autossomico.

4.° caso: M. F. 8. M. é uma crian¢a do sexo feminino com 7 anos
de idade, segunda filha de um casal consanguinio (primos direitos).
Tem um irmdo mais velho que é surdo profundo, os pais sao
clinicamente normais e ndo hd outros casos na familia. Esta crianga,
cuja observagdo foi motivada por dificuldades de aprendizagem é
também deficiente auditiva. Os dois irm&os tém o mesmo tipo de
surdez: de percepgdo, bilateral e profunda. Nao ha em qualquer dos
irmaos, acidentes pré, peri ou post-natais que possam ser considera-
dos factores de risco para o aparecimento da surdez. A arvore
genealdgica (figura 4) ndo da indicagdes além das ja descritas: um
casamento consaguineo com um elevado coeficiente de consanguini-
dade (1:16}, pais aparentemente normais e dois filhos profundamente
afectados. Neste caso €& muito possivel que a surdez esteja
dependente de um gene autossémico recessivo para o qual os pais
sdo heterozigotos e os filhos homozigotos. Em casos como este esta
indicade o estudo das correlagdes clinicas e audiologicas entre os
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doentes, 6s pais e eventualmente outros familiares, numa tentativa de
deteccdo de heterozigotos aparentemente saudaveis, que confirmem
este tipo de transmissfo. O risco de repetigdo de surdez nos filhos
deste casal é alto: um em cada quatro filhos.

Figura 3: Arvore genealdgica do 3.° caso
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Pensamos que uma actividade Preventiva Genética é fundamental
em todas as famillas em Risco, nas quais, tal como aconteceu nas
apresentadas atras, o risco de repeti¢do é alto e nas fratrias atingidas
os casos sdo muito numerosos. E claro que toda esta actividade
pressupde a existéncia de Centros de Genética com possibilidade de
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realizagdo destes estudos, bem como de articulagdo ndo s6 com

outras especialidades médicas como também com equipas de Sadde

_il:ubllllc_:a, Salde Escolar, Servico Social, Satde Mental e Planeamento
amiliar.

RESUMO
0_s autores discutem a necessidade de uma perspectiva
genética numa consulta psico-pedagdgica e apresentam quatro

fgmilias afectadas por doen¢a de natureza hereditaria com indica-
¢do para aconselhamento genético.

RESUME

Les auteurs discutent I'importance de la prévention génétique
dans une consultation psichopédagogique et présentent les cas de
quatre familles porteuses de maladie héréditaire avec indication de
conseil génétique. '

SUMMARY .

The authors _descr_ihe four families with hereditary disorders
obseryed at a Child Guidance Center and discuss the importance of
genetic counselling in these cases. -
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