Baby 101 - Diagnodstico de 101 Doengas Raras
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1 - Informagao prévia
(http://www.crioestaminal.pt/pt/Baby101)

Segundo a divulgacdo feita pela prépria empresa, o teste genético direto de venda ao
consumidor (TDC, internacional DTC), intitulado Baby 101, pretende, através do estudo da
urina de bebés recém-nascidos (392 -79 dia), e pelos métodos de “cromatografia gasosa e
espectrometria de massa, detetar sinais precoces de 101 doeng¢as genéticas, pela identificacdo
de presen¢a anormal de determinados metabolitos.”

E ainda referido que, e cito, “se a doenca é detetada atempadamente, pode-se iniciar um
tratamento, adaptar dieta e providenciar o acompanhamento clinico necessdrio para garantir,
dentro dos possiveis, o melhor desenvolvimento do bebé.”

Afirmam ainda, que “No espaco de 1 a 2 meses o resultado é comunicado.”

E, também informam, que “No caso de uma das doengas ser identificada serdo apresentados

conselhos de prevencdo e tratamento que os pais devem discutir com o pediatra ou médico
assistente do Bebé.”

A lista de doencas metabdlicas, presumivelmente detetdveis, inclui situacdes metabdlicas ja
rastreadas pelo atual rastreio nacional alargado, variacdes genéticas sem validade clinica
comprovada e ainda algumas patologias muito dificilmente identificdveis apenas por este
método e neste grupo etario. Acentuam ainda que “As opg¢bes de preveng¢do e tratamento
disponiveis para as doengas testadas nem sempre sGo 100% eficazes mas podem significar uma
maior esperanca de vida e melhorias significativas na qualidade de vida do bebé ou da
crianga.”

2 — Consideragdes éticas e técnico — cientificas
Forma

A - Trata-se de um rastreio para identificacdo de doencas genéticas metabdlicas do RN,
alegadamente em fase pré — sintomatica. Ora, todos os testes genéticos (teste genético -
qgualquer teste que permita identificar caracteristicas genéticas individuais) pré-sintomaticos
estdo abrangidos pela lei 12 de 2005 (DR, | série A). Esta lei afirma, artigo 62, a natureza
meédica dos referidos testes (alinea 3) e a necessidade de protecdo reforcada em termos de
acesso, seguranga e confidencialidade (alinea 6) e exige (artigo 92) que este tipo de testes
apenas seja realizado “a pedido dum médico com a especialidade de genética e na sequéncia
da realizagGo de consulta de aconselhamento genético, apds consentimento informado,
expresso e por escrito” (alinea 2) e, ainda, que a comunicac¢do dos resultados deva ser feita ”
em consulta médica apropriada.” (alinea 3). O cumprimento das imposicGes legais ndo é
respeitado, inclusive ndo existe qualquer apoio médico em todo este processo.

B — O modo como se processa o oferecimento, modo de recolha, e informacdo de resultados é
o habitual nos Testes Diretos de Venda ao Consumidor (TDC). Nestes testes, crescentemente
contestados internacionalmente, tém sido ultimamente introduzidas melhores préaticas.
Muitas firmas internacionais ja incluiram “no pacote” o aconselhamento genético prévio e o


http://www.crioestaminal.pt/pt/Baby101/

acompanhamento por médico, feito em presenca ou via internet, a obrigatoriedade do envio
de consentimento informado por escrito, informag¢Ges sobre a fiabilidade dos seus
laboratdrios, etc. Incompreensivelmente, estes aperfeicoamentos ndo foram incluidos na
realizacdo do teste em causa.

Para além dos riscos associados as consequéncias do exame, ha ainda o risco, ja referido na
literatura, destas empresas venderem o material biolégico de pessoas identificadas, a outras
firmas internacionais para investigacdes ndo autorizadas.

Em conclusdo — A forma de oferecimento destes testes nao respeita a legislacdo portuguesa e
também é contrdria as adequadas normas de bioética que estdo contidas em documentos
internacionais, como a Convencgdo para protecdo dos Direitos do Homem e da Dignidade do
ser Humano face as aplicagbes da Biomedicina (Oviedo), do Conselho da Europa, que, em
Portugal, tem valor legal por ter sido ratificada pelo parlamento (2001).

Conteudo

Ndo sabemos onde os exames laboratoriais sdo realizados e se os laboratérios sdo idoneos.
Provavelmente sdo realizados no estrangeiro (mais provavel EUA).

Nao ha informagdo sobre o grau de probabilidade e fiabilidade dos resultados na detegao das
situagGes rastreadas. Parece altamente improvavel que, nomeadamente, em situa¢des, como
o Zellweger, a Doenga de Leigh e o Lesch — Nyhan, este rastreio seja muito fidvel. O
aparecimento de muitos falsos positivos e também alguns falsos negativos e as suas
consequéncias serd, com elevada probabilidade, outro aspeto negativo.

A considerada mais-valia, por ndo fazerem parte do Rastreio Nacional, de muitas situacdes
com validade e utilidade clinica diminuta ou nula, é outro problema a considerar.

A detecdo de muitas das doencas rastreadas, ao contrdrio da informacdo elaborada pelo
grupo, ndo ira permitir qualquer tratamento nos bebés identificados.

Por outro lado, o hipotiroidismo congénito, que é uma situacdo sem consequéncias se a
identificacdo e tratamento for precoce, e que é a mais prevalente no rastreio nacional (1:
2207) por nado ser detetdvel através da urina, ndo faz parte da lista de “doencas” identificaveis.

O periodo tardio ao fim do qual a firma envia a resposta — “espaco de 1 a 2 meses”! — anula a
publicitada vantagem da colheita ser realizada no inicio do periodo de RN. Imagine-se numa
fenilcetonduria ....

3 — Conclusoes Finais:

Este rastreio de 101 (?!) situagcdes metabdlicas genéticas (nem todas causadoras de
verdadeiras doencas), realizado no Recém-nascido, sem apoio médico, em condicOes
indefinidas, ndo apresenta relevante vantagem para a saude da crianca e pode gravemente
prejudicd-la. Ndao cumpre consensuais normas de bioética, ndo respeita e transgride a
legislagao portuguesa em vigor.



Na consulta ao site da firma Crioestaminal foi constatado que a firma também anuncia outro
rastreio, o Babygene. Este tem como objetivo a detecdo de susceptibilidade aumentada para 6
situacBes — intolerdncia a lactose, frutose e gluten, sensibilidade aos ultravioletas, défice de
alfa-1-anti-tripsina e hemocromatose. E aconselhada a sua realizacdo no sangue do corddo
umbilical quando este é recolhido ou, posteriormente, na crianga. Evidentemente este teste
tem idénticos aspetos negativos, do ponto de vista ético, legal e cientifico.
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