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RESUMO

Algumas doengas hereditarias apresentam inicio tardio, para as quais existe a possibilidade
de serem feitos exames genéticos preditivos (pré-sintomaticos). Porém, nao é raro que a
busca por lucro excessivo pelos laboratérios particulares ou mesmo, o ego de
pesquisadores desconsiderem as questdes éticas envolvidas e o prejuizo social, emocional
além de preconceitos que o resultado destes exames, sem acompanhamento adequado,
podem acarretar, principalmente no caso de doengas graves que incapacitam
completamente os individuos acometidos. Por outro lado, o Estado ndo tem politicas
publicas voltadas para pacientes com varios destas enfermidades, os quais se encontram
completamente desassistidos tendo seus direitos a saude e a uma vida digna preteridos. O
presente trabalho, utilizou como modelo, duas doengas neurodegenerativas fatais,
Huntington e Machado-Joseph, com o objetivo de refletir sobre aspectos éticos e legais dos
exames preditivos em nosso pais. Foi feita vasta pesquisa de leis que versam sobre o tema,
estudos comparativos entre legislacbes que protegem portadores de doengas genéticas
raras e entrevistas com geneticistas e representantes das associagbes de pacientes.
Concluimos que no Brasil, os principio de universalidade da saude e de isonomia sao
completamente descumpridos no que tange a estes individuos. N&o existem politicas, nem
leis que garantam o minimo necessario para proteger portadores de certas doengas graves.
Estes pacientes e seus familiares encontram-se assim, desassistidos pelo Estado. Faz-se
necessario um despertar do Direito a esta questdo, em defesa das necessidades destes,
que estdo relegados ao abandono e a humilhagéo, ja ndo bastasse o sofrimento que sua

propria condicdo Ihes impde.
Palavras-chave: Exames preditivos. Doenca de Machado-Joseph. Doenga de Huntington.
ABSTRACT

Some hereditary diseases have late onset, for which there is the possibility of predictive
(presymptomatic) genetic testing. However, it is not uncommon for the excessive profit of
private laboratories or even the ego of researchers not to consider the ethical issues involved
and the social and emotional harm, as well as prejudices that the result of these tests without
proper monitoring can lead, especially in the case of serious illnesses. completely
incapacitate the affected individuals. On the other hand, the state does not have public

policies aimed at patients with several of these diseases, who are completely unassisted with
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their rights to health and a decent life deprived. This study used as a model two fatal
neurodegenerative diseases, Huntington and Machado-Joseph, with the objective of
reflecting on ethical and legal aspects of predictive tests in our country. Extensive research
has been done into laws on the subject, comparative studies of legislation protecting rare
disease carriers, and interviews with geneticists and representatives of patient associations.
We conclude that in Brazil, the principles of universality of health and isonomy are
completely disregarded with respect to these individuals. There are no policies or laws that
guarantee the minimum necessary to protect people with certain serious diseases. These
patients and their relatives are thus unassisted by the state. It is necessary to awaken the
law to this issue, in defense of the needs of those who are relegated to abandonment and

humiliation, if the suffering that their own condition imposes on them is no longer enough.

Keywords: Predictive tests. Machado-Joseph disease. Huntington’s disease.
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1. INTRODUGAO

A velocidade dos avancos obtidos na area médica e principalmente, na genética,
levam a constantes desatualizagbes na legislacdo, novas questbes éticas, sociais e
psiquicas surgem e costumam ser deixadas, pelos menos temporariamente, em aberto, ja
que o Direito e o Estado ndo conseguem responder na mesma proporgdo e rapidez em que
novos conhecimentos sido produzidos. Esta falta de adaptacdo das leis e de uma
interpretacdo atualizada e eficiente, pode levar a diversas injusticas, como as que
observamos nos diferentes tratamentos e garantias legais oferecidos a portadores de

doencgas graves.

Entre estes, encontram-se aqueles acometidos por sindromes genéticas de heranca
dominante, em que a presencga de um unico alelo mutado herdado de um dos genitores, ja é
suficiente para o desenvolvimento da enfermidade. Para estas, o risco de transmissao pelo
genitor é de 50% para cada filho. Quando apenas um Jlocus € envolvido, a doenga é dita
monogénica, o que facilita o seu rastreamento e seu estudo dentro das familias afetadas.
Muitas doengas puderam ter suas causas esclarecidas e diagnosticadas através de testes
genéticos. Essa possibilidade, motivou um crescente mercado na &area de testes e
pesquisas genéticas e a despeito dos inUmeros beneficios, novos questionamentos éticos e

legais surgem.

Como algumas destas doencgas hereditarias apresentam inicio tardio, seus sintomas
se manifestam em média na quarta ou quinta décadas de vida, existindo a possibilidade de
serem feitos exames genéticos preditivos, que permitem a pesquisa da mutagdo em
individuos saudaveis, mas em risco familiar de terem herdado o alelo mutado. Frente a isso,
nao € raro que a ganancia de alguns laboratorios ou mesmo o ego de pesquisadores
desconsiderem as questdes éticas envolvidas e o prejuizo social, emocional e preconceitos
que o resultado de exames pré-sintomaticos feitos sem acompanhamento possam acarretar,
principalmente no caso de doengas graves, que acabam por incapacitar completamente os

individuos acometidos.

Para analisar os aspectos éticos e legais de exames preditivos foram utilizadas como
modelo, duas doengas neurodegenerativas de inicio tardio para as quais estes testes estéo
bem estabelecidos, a Doenga de Huntington e a Ataxia espinocerebelar tipo-3 ou Doenca de
Machado Joseph, como é mais popularmente conhecida. Ambas apresentam uma
penetrancia de praticamente 100%, isto é, na presenga da alteragdo genética, é certa sua
manifestacdo, a menos que uma morte prematura ocorra por qualquer outra causa. Sao
monogénicas e autossémicas dominantes, suas mutagdes sdo causadas por expansdes de

repeticdes de trinucleotideos. E comum, ao longo das geragdes a antecipagdo da idade de
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inicio dos sintomas e seu agravamento devido ao aumento do numero de repeticbes

conforma a mutacao vai sendo transmitida.

Por serem doengas progressivas, apresentam um prognostico muito dificil, com
sofrimento de longa duragdo, que tornam o individuo inapto mesmo para atividades
rotineiras. Muitas vezes, a morte ocorre por asfixia ou por infecgdes decorrentes da doenga.
Os portadores de Machado-Joseph apresentam ataxia espinocerebelar progressiva, que é
caracterizada por perda do equilibrio e da coordenag&o motora geral, levando a uma marcha
alterada, muitas vezes sendo confundida com embriaguez; também apresentam dificuldade

na degluticdo, a fala escandida, oftalmoplegia e perda sensitiva e de massa muscular.

Os pacientes com Doenga de Huntington, além de todo o comprometimento motor,
incluindo espasmos e outros movimentos involuntarios, principalmente a coréia, bem como
anormalidades na marcha e no equilibrio, desenvolvem também, dificuldades para falar e

engolir, sintomas psiquiatricos e perda cognitiva acentuada culminando em deméncia.

Estes pacientes, bem como seus familiares, enfrentam muitas dificuldades e lutam,
principalmente através de associacdes particulares para que haja um reconhecimento do
seu sofrimento e da gravidade de sua condicdo. Faz se necessario um olhar por parte do

Estado e do Direito contra a violagdo da dignidade humana a que tém sido submetidos.

Desta forma, o presente trabalho teve como objetivo principal uma reflexdo sobre as
implicacBes éticas e legais da realizacdo de exames preditivos para doencgas incuraveis de
inicio tardio com sofrimento de longa duracdo. Através de uma varredura em nosso
ordenamento juridico, buscou-se demonstrar que ndo so faltam leis que regulamentam a
matéria, mas também que varios direitos fundamentais e principios constitucionais dos

portadores de doengas graves tém sido violados.
2. DESENVOLVIMENTO DO ARGUMENTO
2.1 Questoes éticas sobre os exames preditivos

Estudos psicologicos demonstram que o risco do desenvolvimento de uma doenca
genética rara leva a grande sobrecarga emocional crénica, psicolégica, familiar e
econdmica. Os familiares de individuos afetados por doengas neurodegenerativas de inicio
tardio sdo tomados por sentimentos de duvida e incerteza continuamente. E frequentemente
descrita a sindrome de desespero-desamparo aprendidos, que se caracteriza por um estado
permanente de sofrimento nas pessoas em risco para doencas genética de inicio tardio
(ZAGALO-CARDOSO & ROLIM, 2005).

Segundo PAIVA (2002) a redugao de incerteza é apontada como o principal motivo

para realizagdao do teste preditivo. Muitos dos quais decidem fazé-lo, relatam que a
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ansiedade da duvida em ser portador ou nao da mutagéo os paralisa, e preferem saber se
desenvolverdo ou ndo a doenga. Além destes motivos, ZAGALO-CARDOSO & ROLIM,
(2005) apontam que outros decidem realiza-lo a pedido do cénjuge ou de terceiros. Para
individuos com mais de 50 anos um dos principais motivos é informar o resultado a seus

filhos adultos e auxilia-los em seu planejamento familiar.

Muitos dos individuos que se submetem ao teste preditivo tm como objetivo tomar
decisdes relacionadas a reproducgao, a profissdo e a aspectos econdémicos. Em questionario
realizado para individuos em risco, em caso de resultado positivo, 61% dos entrevistados

responderam que nao teriam filhos (OLIVEIRA, 2010).

Em seu trabalho, ZAGALO-CARDOSO & ROLIM (2005) defendem as vantagens dos
testes preditivos e apontam varias pesquisas em que ha a melhora do quadro depressivo e
de ansiedade em individuos apos realizagdo do teste, mesmo quando o resultado é positivo,
se estes recebem acompanhamento multidisciplinar adequado. Mesmo que no momento do
resultado haja um pico destes sintomas, este tende a decrescer a niveis inferiores ao

periodo pré-teste dentro do periodo de um ano.

Conforme a Declaracido da Associacdo Médica Mundial em Genética e Medicina,
ocorrida em 2005 em Santiago, os testes genéticos s6é devem ser feitos com a pessoa
informada e com seu consentimento ou de seu representante legal. Na Declaragao consta a
importancia da educacdo em genética para os médicos e estudantes de medicina com a

finalidade de bem orientar os casais interessados na reproducéo.

Porém, antes de refletirmos sobre os testes preditivos para doengas genéticas de
inicio tardio no Brasil, precisamos questionar uma problematica anterior, a falta do médico
geneticista no corpo clinico de especialidades oferecidas no Sistema Unico de Saude (SUS),
ja que este profissional, de forma gratuita, estd presente apenas em universidades e
instituicdbes de pesquisa. Embora tenha sido formada uma comissao para criar a Politica
Nacional de Atencdo a Genética Clinica em 2004, essa nunca saiu do papel. Pessoas com
doencgas genéticas crénico-degenerativas, muitas vezes demoram anos de peregrinacéo até
receberem um diagndstico acertado para o mal que as acomete. Devido a falta do
geneticista clinico no SUS, sdo comuns diagndsticos errbneos, com tratamentos que nao
surtem melhora clinica, até que alguns pacientes conseguem ser encaminhados para
centros académicos e, por concordarem em participar de projetos de pesquisa, recebem em

troca, testes genéticos que definem seu diagnostico (VIEIRA et al., 2013).

Quanto aos testes preditivos, em casos de doengas incuraveis, para as quais o
resultado destes ndo gera uma informagao relevante para o tratamento médico do individuo,

seria justificavel sua realizacio e sua disponibilizagcdo pelo SUS? Para Maria Gorette Nunes
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Marques, coordenadora da Associagdo Brasil Huntington e para a geneticista Iscia Lopes
Cendes, autora do Projeto Diretrizes - Testes Preditivos (SBGC, 2007), sim, seria importante
que o SUS oferecesse estes exames, pois a decisdo de muitos individuos assintomaticos
em realizar o teste, mesmo apds o entendimento de que nao havera beneficios na conduta
médica em caso de resultado positivo, se justifica por questdes pessoais, emocionais e de
planejamento familiar. Cientes dos cuidados constantes que serdo exigidos e do grande
Onus para a familia, o teste tem a vantagem de permitir que individuos em risco

desenvolvam um programa pessoal de vida fundamentado em uma realidade concreta.

Porém como demonstraram ZAGALO-CARDOSO & ROLIM (2005) analisando varias
pesquisas, é de suma importancia a disponibilizacdo de toda uma equipe multidisciplinar
que permita o acompanhamento e uma avaliagdo pré-teste minuciosa, incluindo avaliagdes
psicologicas daqueles que estdo aptos ou ndo para a realizagdo destes. Além da
continuidade deste acompanhamento pods-teste, ndo s6 para aqueles que receberdo
resultados positivos, mas também para aqueles cujo resultado indicar que ndo ha nenhum
risco de desenvolverem estas doencas, ja que estudos demonstram que, parte destes
desenvolve depressdo, denominada, sindrome do sobrevivente, que inclui sentimento de
culpa em estar livre de desenvolver a mesma enfermidade que assola seus entes queridos.
Assim, a questdo é muito mais complexa que a disponibilizacdo do teste preditivo, que
inclusive é barato e simples, consistindo em uma unica Reagao em Cadeia da Polimerase
(PCR) e uma eletroforese (BARRETO, 2007).

SALLES (2010) ao discutir sobre os aspectos bioéticos dos testes preditivos, defende
que seja feita uma ampla pesquisa sobre as condigbes psicolégicas, fisicas, sociais,
familiares, incluindo a financeira do paciente, devido ao impacto que o resultado traz para a
vida deste. Assim, torna-se evidente a necessidade de novas leis que regulamentem seu
oferecimento por laboratérios particulares, o que hoje nédo ocorre, sendo possivel a

realizagdo dos mesmos até sem um pedido medico.

Quanto a vantagem dos testes que esta ligada a possibilidade de um planejamento
de vida baseado em um risco real, permitindo uma preparacdo quando do acometimento
dos sintomas, mais uma vez, a questdo encontra-se prejudicada, em nosso pais, pois como
veremos, estes individuos ndo encontram protecdo legal que Ihes garanta a obtencédo de
beneficios, como isencao de tributos, aposentadoria precoce, pensao para filhos como

existe no caso de outras enfermidades graves.
2.2 A dicotomia publico e privado

Embora a saude seja um dos, sendo o principal direito social, ligado ao direito a vida,

principio constitucional que deve receber tutela prioritaria do Estado, na garantia da
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dignidade da pessoa humana e da justica social, podemos perceber a grande discrepéancia
que ha entre a saude publica e privada. De acordo com CARVALHO (2013), dentre as
diretrizes e principios fundamentais que norteiam o SUS estao a universalidade; igualdade;
equidade; integralidade; intersetorialidade e o direito a informagao. Assim, como é possivel,
que a Agéncia Nacional de Saude Suplementar (ANS) no Anexo Il das Diretrizes de
Utilizacdo para a Cobertura de Procedimentos de Saude Suplementar de 2018, exija a
obrigatoriedade de aconselhamento e testes genéticos para Huntington e Ataxias
espinocerebelares, (quadro 1) e deixe desassistidos em suas necessidades os portadores
de doengas genéticas e seus familiares que dependem apenas do sistema publico de

saude?

Observa-se que proprio Estado €& agente promotor da desigualdade, injustica e
polarizacdo, pois ao reconhecer a importancia do aconselhamento genético e dos testes
moleculares, ao exigir sua cobertura pelo sistema privado de saude, ndo os disponibiliza a

populacao carente, que depende do SUS.

Ressalva-se que tanto a Constituigdo, quanto o artigo 5° da Lei no 9.263/1996,
delegam ao Estado, através do SUS, o planejamento familiar. Porém muitas doencgas
genéticas raras ndo recebem esse acompanhamento pelo SUS, justamente pela falta de

geneticistas clinicos no servigo publico.

Art. 226, CF/88

§ 7° Fundado nos principios da dignidade da pessoa humana e da
paternidade responsavel, o planejamento familiar é livre decisdo do casal,
competindo ao Estado propiciar recursos educacionais e cientificos para o
exercicio desse direito, vedada qualquer forma coercitiva por parte de
instituicdes oficiais ou privadas.

Lei 9.263/1996

Art. 5° - E dever do Estado, através do Sistema Unico de Saude, em
associagdo, no que couber, as instancias componentes do sistema
educacional, promover condicbes e recursos informativos, educacionais,
técnicos e cientificos que assegurem o livre exercicio do planejamento
familiar.

Segundo a Sociedade Brasileira de Genética Médica e Gendmica (SBGM) a politica
nacional para genética clinica publicada pelo ministério da saude em 2009 nunca foi
implementada pois tanto a dindmica operacional nem o financiamento foram previstos em

textos complementares.
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Quadro 1. Testes de cobertura obrigatéria pelos planos de saude pela ANS

Doenca de Huntington

1. Cobertura obrigatéria para individuos sintomaticos com presencga de pelo menos 2 dos seguintes critérios:
a.Coreia progressiva ou distonia;

b.Disturbios psiquiatricos (mudangas na personalidade ou declinio cognitivo ou depress&o) independente da
faixa etaria;

c.Histéria familiar de coreia progressiva sugestiva de heranga autossémica dominante.

2.Cobertura obrigatoria para o aconselhamento genético de individuos sintomaticos que apresentem familiares
de 10, 20 ou 30 graus com diagnodstico de doenga de Huntington confirmados por analise molecular.

3.Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético de individuos assintomaticos acima de 18 anos, em
risco, que apresentem familiares de 10, 20 ou 30 graus confirmados por analise molecular.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Pesquisa de expansdes de trinucleotideos CAG por Reagdo em Cadeia da Polimerase (PCR) com andlise de
fragmentos por eletroforese capilar do gene HTT.

Ataxias espinocerebelares (SCA)

1. Cobertura obrigatéria para individuos sintomaticos com ataxia de marcha associada ou n&o a outros sinais
neurologicos (distonia, neuropatia periférica, parkinsonismo e alteragbes da movimentagdo ocular)
independente da idade e com histéria familiar de heranga autossémica dominante.

2. Cobertura obrigatéria para individuos sintomaticos com ataxia de marcha associada ou n&o a outros sinais
neurologicos (distonia, neuropatia periférica, parkinsonismo e alteragbes da movimentagdo ocular)
independente da idade e sem histéria familiar desde que preencha todos os seguintes critérios:

a. doenga de inicio insidioso e curso progressivo;
b. inicio dos sintomas ha mais de 6 meses;
c. ressonancia magnética de encéfalo que nado sugira outra causa para a ataxia

(esclerose muiltipla, infecgdo de sistema nervoso central, tumores, mal formagdes cerebrais e/ou cerebelares,
siderose superficial).

3. Cobertura obrigatéria para o aconselhamento genético dos familiares de 10, 20 ou 30 graus assintomaticos
maiores de 18 anos quando o diagndstico molecular do tipo de SCA tiver sido confirmado na familia. No caso
em que o diagndéstico molecular confirmar SCA do tipo 10 a cobertura para individuos assintomaticos néo é
obrigatdria.

Método de analise utilizado de forma escalonada:

1. Nos casos em que a mutagdo genética ja tenha sido identificada na familia, realizar apenas a pesquisa da
expansao no gene especifico.

2. Pesquisa de expansdo CAG no gene ATXN3 (SCA3 ou Doenga de Machado- Joseph) por Reagdo em
Cadeia da Polimerase (PCR) com andlise de fragmentos por eletroforese capilar ou por PCR multiplex
fluorescente.

3. Se item anterior for normal, pesquisar simultaneamente expanséo de nucleotideos CAG nos genes ATXN1,
ATXN2, CACNA1A, ATXN7, e expansao de pentanucleotideos ATTCT no gene ATXN10 (SCA1, SCA2, SCAG,
SCA7 e SCA10, respectivamente) por Reagdo em Cadeia da Polimerase (PCR) com analise de fragmentos por
eletroforese capilar ou por PCR multiplex fluorescente.

Fonte:http://www.ans.gov.br/images/stories/Plano_de_saude_e_Operadoras/Area_do_consumidor/rol
/2018/Anexoll_DUT_Rol-2018.pdf
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2.3 A discriminagao genética

Nas familias em que ha doengas genéticas, um dos fatores considerados na decisao
da realizacdo do teste preditivo nos individuos assintomaticos, € o medo da discriminacéo
que essas pessoas e seus familiares possam vir a sofrer diante da constatagdo da mutacgao
genética. A divulgacdo do historico genético pode impedir a contratacdo, bem como a
manutenc&o de um emprego, além de vir a ser um obstaculo para a aquisicdo de um plano
de saude que inclua cuidados a longo prazo ou mesmo de um seguro de vida (ERWIN et al.,
2010).

A discriminag&o genética é caracterizada pelo prejuizo social decorrente da negacéo
de direitos, privilégios ou oportunidades com base na informacéo genética do individuo ou
de seu historico familiar. Ela € dita negativa, quando néo s6 o individuo com o alelo mutado
sofre tratamento segregatério, mas também seus ascendentes ou descendentes (ERWIN et
al., 2010).

Em 1996, nos EUA, o Health Insurance Portability Act (o projeto de lei Kassebaum-
Kennedy) trouxe protecdo aos individuos inscritos em apdlices contra a discriminagao
genética por parte das companhias de seguros. Também foram definidas penalidades
criminais e civis em casos de divulgagdo de informacdes genéticas sem autorizagio.
Entretanto, ndo houve neste documento, a protecdo para os que recebiam seguro-saude de
seus patrdes nem contra a discriminagéo por parte de companhias de seguro (FLEISHER &
COLE, 2001).

Ja, em 2008, um grande avancgo na legislacdo americana foi dado, com a aprovagao
do Genetic Information Nondiscrimination Act (GINA), a Lei de Nao Discriminacdo da
Informacédo Genética de 2008. A partir do ato, passou a ser proibido as seguradoras de
saude, utilizarem informagéo genética para aceitagdo de seus segurados e para 0 uso no
célculo do valor do prémio. Outra conquista do GINA foi proibir que empregadores com 15
ou mais funcionarios buscassem informacbes genéticas ou de historico familiar nos
processos de selegcao e contratagcdo de funcionarios. Porém essa proibicdo de uso de
informacéo genética ndo se estendeu a contratagao de seguros de vida, de invalidez ou de
possiveis cuidados de longa duragdo, o que deixou desassistidos justamente aqueles que ja

apresentam um prognéstico de incapacidade total no futuro (FELDMAN, 2012).

As seguradoras de vida defendem que devem ter acesso a toda informagao genética
que o individuo possua de si mesmo para o calculo dos prémios, e em consequéncia, muitos
decidem nao realizar testes preditivos ou participar de pesquisas, ja que cientes da
presenca da mutagcao positiva, deverao informar a seguradora e isto elevaria os custos a

patamares invidveis a maioria dos portadores deste tipo de mutagao, principalmente para
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contratarem cuidados de longa duragdo. Outro impedimento para a realizacdo dos testes
vem do medo da discriminacdo pela necessidade de divulgagcdo dos resultados. Em
resposta a isto, ha propostas de que a proibicdo de uso de informagbes genéticas e

familiares seja estendida aos seguros de vida (NUSSBAUM et al., 2016).

No Reino Unido, embora as companhias de seguro concordem em ndo buscarem
informacbdes genéticas para a maioria das contratagbes de seguro de vida, no caso
especifico da doenca de Huntington exige-se que a o resultado positivo seja divulgado na
ocasido da contratagdo (NUSSBAUM et al., 2016).

Ja no Brasil, hd muito pouca regulamentacdo referente a testes preditivos e
discriminagao genética. Na Resolugdo numero 340, de 8 de julho de 2004 do Conselho
Nacional de Saude, que é uma regulamentagao complementar a Resolugdo CNS numero
196/96 (Diretrizes e Normas Regulamentadoras de Pesquisa Envolvendo Seres Humanos),
encontra-se o item IIl.3 que faz referéncia a exames preditivos aplicado em pesquisa: “Ill.3 -
As pesquisas envolvendo testes preditivos deverdo ser precedidas, antes da coleta do

material, de esclarecimentos sobre o significado e o possivel uso dos resultados previstos”.

O Projeto de Lei 231/2000, do Senador Juvéncio da Fonseca, proposto em
23/10/2000, dispds sobre alterar a Lei 9656/98, que trata sobre os planos e seguros
privados de assisténcia a saude, com o acréscimo do dispositivo 14-A, nos seguintes
termos: “Art. 14-A: E vedada a exigéncia de teste genético para deteccéo prévia de doencgas

para o ingresso nos planos ou seguros privados de assisténcia a saude”.

Segundo o projeto, os exames genéticos deveriam servir para fins terapéuticos por
necessidade medica e n&o para reduzir os custos das entidades de seguro e de assisténcia
a saude. Porém o processo foi arquivado em 28/02/2007 por ter se esgotado o prazo para a

mateéria ser apreciada em plenario.

Diferentemente do Brasil, em Portugal, o teste preditivo para doenga de Machado-
Joseph faz parte do Programa Nacional de Teste Pré-Sintomatico e de Aconselhamento
Genético e é disponivel a todos os adultos em risco que desejem pesquisar a presenca da
mutagdo. E oferecido acompanhamento multidisciplinar, incluindo consultas médicas,
aconselhamento genético, psicologico e servigco social. La é elaborada uma avaliagéo
psicossocial para identificar pessoas em risco para perturbagdes psiquicas e emocionais
(SOARES, 2016) .

Nos Agores, local com maior incidéncia da doenga, o Decreto Legislativo Regional
n.° 21/92/A, estabelece medidas especiais de apoio aos doentes portadores da Doenga de

Machado- Joseph e define:
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Artigo 2.° — Penséo de invalidez

Aos cidaddos acometidos pela doengca do Machado (ou de Joseph) é
garantido o acesso a uma pensdao de invalidez, no ambito do regime geral
da seguranga social (...)

Artigo 4.° — Subsidio de acompanhante

1 — Aos doentes que se encontrem nas condigbes descritas no artigo
anterior € atribuido um subsidio de acompanhante.

2 — Tém igualmente direito a este subsidio os doentes que,
independentemente do grau de incapacidade, deixem de ter, em
consequéncia da doenca do machado (ou de Joseph), a possibilidade de
locomocgéo.

Artigo 5.° — Material clinico de apoio

1 — Aos doentes sera concedido todo o material clinico de apoio para
compensar as desvantagens motoras, designadamente cadeiras de rodas,
canadianas, calgado ortopédico, almofadas antiescaras, algalias, sacos
para recolha de urina e fraldas.

2 — O material clinico de apoio referido no niamero anterior é concedido
gratuitamente pelos centros de saude e, no caso de ser recuperavel, a titulo
devolutivo.

Artigo 6.° — Outro material clinico

A prescricdo médica aos doentes, nomeadamente de analgésicos,
antiespasticos, vitaminas e todo o material de planeamento familiar, sera
fornecida gratuitamente pelos centros de saude.

2.4 A desigualdade na legislagao para doencas graves

No Brasil, ndo ha legislagdo especifica para estas doengas. Assim os pacientes
fundamentam seus pedidos na Lei n.° 13.146, de 6 de julho de 2015, que institui a Lei
Brasileira de Inclusdo da Pessoa com Deficiéncia (Estatuto da Pessoa com Deficiéncia),
pois, com o desenvolvimento da doenca, eles apresentam grave comprometimento motor,

além de deméncia presente em Huntington.

Os gastos das familias sdo muito altos, ha a exigéncia de transporte especializado,
exames, fisioterapia, acompanhamento psicolégico e psiquiatrico, além da atencéo
constante por parte de familiares, ja que a maior parte da populagdo ndo tem como contratar

profissionais especializados nestes cuidados.

A mesma lei define que o doente que recebe aposentadoria por invalidez e que,
comprovadamente, necessite da assistehcia permanente de outra pessoa tem direito a um

acréscimo de 25% sobre o valor da aposentadoria.

Embora sejam doencgas extremamente incapacitantes e incuraveis, ndo ha legislacéo
que garanta a estes pacientes o minimo de dignidade e direitos. Machado-Joseph e
Huntington n&o séo incluidas no rol de doengas graves da legislagao tributaria no Art. 151
da Lei 8.213/91:
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Art. 151. Até que seja elaborada a lista de doengas mencionada no inciso |l
do art. 26, independe de caréncia a concessdo de auxilio-doenga e de
aposentadoria por invalidez ao segurado que, apos filiar-se ao RGPS, for
acometido das seguintes doengas: tuberculose ativa, hanseniase, alienagéo
mental, esclerose multipla, hepatopatia grave, neoplasia maligna, cegueira,
paralisia irreversivel e incapacitante, cardiopatia grave, doenga de
Parkinson, espondiloartrose anquilosante, nefropatia grave, estado
avancgado da doencga de Paget (osteite deformante), sindrome da deficiéncia
imunoldgica adquirida (aids) ou contaminagéo por radiagdo, com base em
conclusdo da medicina especializada. (Redagéo dada pela Lei n° 13.135, de
2015).

Existe a previsdo legal que esta lista de doengas seja revista a cada trés anos pela
portaria que trata das doengas para efeito de dispensa da caréncia na concessao do auxilio-

doencga e da aposentadoria, porém essa medida ndo € cumprida.

Lei 8.213/91
Art. 26. Independe de caréncia a concessao das seguintes prestacdes:

Il — auxilio-doenca e aposentadoria por invalidez nos casos de acidente de
qualquer natureza ou causa e de doencga profissional ou do trabalho, bem
como nos casos de segurado que, apos filiar-se ao RGPS, for acometido de
alguma das doencas e afecgdes especificadas em lista elaborada pelos
Ministérios da Saude e da Previdéncia Social, atualizada a cada 3 (trés)
anos (grifo nosso), de acordo com os critérios de estigma, deformagéo,
mutilacdo, deficiéncia ou outro fator que Ihe confira especificidade e
gravidade que merecam tratamento particularizado; (Redagéo dada pela Lei
n°® 13.135, de 2015)

Embora a lei defina que o rol das doengas que dao origem a aposentadoria por

invalidez ndo seja definitivo, fica a critério do médico perito a concessao do beneficio:

“§ 1° A concessdo de aposentadoria por invalidez dependera da verificagdo da
condicdo de incapacidade mediante exame médico-pericial a cargo da Previdéncia Social,

podendo o segurado, as suas expensas, fazer-se acompanhar de médico de sua confianga”.

Na pratica este rol, costuma a ser tratado por muitos peritos como sendo taxativo. Os
pacientes sdo submetidos a situacdes de humilhacdo, desamparo e abandono. Nao
bastasse toda a dificuldade de transporte, vergonha em se expor, ja que muitos tornam-se
reclusos por serem muitas vezes confundidos com ébrios, costumeiramente, ouvem de
peritos, desinformados quanto a severidade destas enfermidades, que como nao estdo
descritas no rol do art. 151 da lei 8.213/91 e no anexo XLV, da IN 77/2015, ndo podem
receber o beneficio. Ha ainda pacientes dos quais séo exigidas idas constantes ao prédio do
Instituto Nacional do Seguro Social (INSS) o que pode levar a um agravamento do quadro

depressivo e reforcar a ideacéao suicida (ABH, 2009).

O suicidio nao é incomum entre estes pacientes, estudos demonstram que seu

numero nas familias com Huntington, revela-se significativamente maior que na populagéo
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em geral, assim, & necessario uma maior conscientizagcdo sobre a condigdo e cuidado dos

profissionais que atendem estas pessoas (DI MAIO, 1993).

A desigualdade de tratamento entre portadores de doencas graves é ainda mais
evidente, no que tange a concessdo da isengdo do imposto de renda, Lei 7.713/1988,

concedido a portadores de doencas graves:

Art. 6° Ficam isentos do imposto de renda os seguinte rendimentos
percebidos por pessoas fisicas:

XIV - os proventos de aposentadoria ou reforma motivada por acidente em
servico e os percebidos pelos portadores de moléstia profissional,
tuberculose ativa, alienagdo mental, esclerose multipla, neoplasia maligna,
cegueira, hanseniase, paralisia irreversivel e incapacitante, cardiopatia
grave, doenca de Parkinson, espondiloartrose anquilosante, nefropatia
grave, hepatopatia grave, estados avangados da doenga de Paget (osteite
deformante), contaminagdo por radiagdo, sindrome da imunodeficiéncia
adquirida, com base em conclusdo da medicina especializada, mesmo que
a doenga tenha sido contraida depois da aposentadoria ou reforma;

Diante das negativas, os pacientes recorrem a judicializagdo na busca de ter seus
direitos garantidos, se amparando nos principios constitucionais de equidade, isonomia e
universalidade da saude, mas, a jurisprudéncia é consolidada quanto a ndo aplicacdo do
beneficio da isen¢do, motivada pelo principio da literalidade descrito no artigo 111 da Lei
5172/66 (Cddigo Tributario Nacional), segundo o qual, normas de isencdo da legislagédo
tributaria devem ser interpretadas literalmente, sendo vedada interpretacdo extensiva para

conceder o beneficio aos portadores das demais doengas graves (ABH, 2015).

Abaixo dois exemplos de ementas de julgados expondo como ndo ha tratamento

isonémico para portadores de doencas graves pela lei:

TRIBUTARIO - IMPOSTO DE RENDA - DOENCA "MACHADO JOSEPH" ISENCAO - LEI
7.713/88 - INTERPRETACAO EXTENSIVA - IMPOSSIBILIDADE. - A enfermidade do autor,
Doenca "Machado Joseph", embora grave e incapacitante (grifo nosso), nao esta
elencada no rol isentivo da Lei 7.713/88. - O artigo 111 do CTN estabelece que legislagéao
tributaria que outorga isencdo deve ser interpretada literalmente, ndo se admitindo
interpretacdo extensiva, ampliativa ou analdgica. A isengdo somente pode ser concedida por

lei. - Precedentes do STJ. - Recurso desprovido.

DIREITO PROCESSUAL CIVIL E TRIBUTARIO. AGRAVO RETIDO. PROVA
TESTEMUNHAL. IRPF. ISENCAO. DOENCA GRAVE (COREIA HUNTINGTON). ARTIGO
6°, XIV, DA LEI 7.713/88. ROL TAXATIVO. INTERPRETACAO LITERAL. ARTIGO 111, I,
DO CTN. JURISPRUDENCIA CONSOLIDADA. RECURSO DESPROVIDO. 1. Impertinente
a producgao de prova testemunhal, quando a solugdo da causa envolve apenas discussdo no

plano juridico, em torno da correta interpretacdo de texto legal: agravo retido desprovido. 2.
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Consolidada a jurisprudéncia no sentido da isengéo do imposto de renda sobre proventos de
aposentadoria e reforma, e valores de pensdes a favor de titulares portadores de moléstias
graves, nos casos estritamente especificados (numerus clausus) e nas condi¢des previstas
no artigo 6°, XIV e XXI, da Lei 7.713/1988. 3. Embora reconhecida a gravidade da doenca
do autor (grifo nosso) (Coréia de Huntington), a legislacdo ndo pode ser interpretada
extensiva ou analogicamente, em razédo da vedagéao do artigo 111, Il, CTN. 4. Agravo retido

e apelacao desprovidos.

Infelizmente, nestes exemplos a Medicina e o Direito ndo tém caminhado em
harmonia, pois mesmo com vasto conhecimento produzido, laudos médicos atestando a
gravidade destas patologias, literatura comprobatéria apresentada nos autos, o principio da
literalidade da lei tributaria prevalece. Ao mesmo tempo, ndo ha um empenho por parte do
legislativo em atualizar a lista, mesmo com projetos de lei sendo apresentados e promessas
sendo feitas em reunibes, aos representantes das associacbes de pacientes e seus

familiares.

No caso especifico de portadores de SIDA/AIDS, ha ainda mais um dispositivo de
protecdo legal. A Lei 7.670/88 garante, além de aposentadoria, pensdo especial aos

dependentes e dispensa de periodo de caréncia para o auxilio doenca:

“Art. 1° - e) auxilio-doenga ou aposentadoria, independentemente do periodo de caréncia,
para o segurado que, apos filiacdo a Previdéncia Social, vier a manifesta-la, bem como a

pensao por morte aos seus dependentes;”

O Projeto de Lei 5378/09, visa incluir a Doenga de Huntington na lista de
enfermidades graves que dispensam o periodo de caréncia para a concessado de auxilio
doenca e aposentadoria por invalidez aos segurados do Instituto Nacional do Seguro Social
(INSS). Isto ja ocorre para algumas doengas, mesmo para aqueles que ainda néo
apresentam sintomas como quando o individuo apresenta o virus HIV, sem sua
manifestagdo clinica, mas quando apresenta comprometimento psicolégico em decorréncia
de ser soro positivo. E por que uma pessoa que recebe diagnostico ou um resultado positivo
para o desenvolvimento de doenga neurodegenarativa com sofrimento de longa duracéo,

nao recebe equiparacao de tratamento pela lei?
2.5 Associagoes e suas lutas

As associagdo Brasileira de Huntington e a Associacdo Brasileira de Ataxias
Hereditarias e Adquiridas (ABAHA) além de outras demandas, lutam para que os pacientes
tenham seus direitos observados como portadores de necessidades especiais e para que o
Sistema Unico de Salde ofereca aconselhamento genético, testes preditivos e

acompanhamento multidisciplinar. Além do trabalho de apoio e conscientizagao sobre estas
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enfermidades, tém feito reivindicacbes através de audiéncias publicas e abaixo assinados

na propositura de projetos de leis perante os érgdos competentes.

Em audiéncia publica, ocorrida em 29 de maio de 2014, debateu-se a Doenca de
Huntington (DH) e foi cobrada a inclusédo desta entre as doengas que dispensam a exigéncia
de caréncia para a concessao de auxilio-doenga ou de aposentadoria por invalidez pelo
Regime Geral da Previdéncia Social. Também foi pedido em favor da populagéo afetada, de
até mil 20 mil pessoas no pais, um efetivo atendimento as suas necessidades pelo SUS
(SENADO NOTICIAS, 2014).

Para Antonio Lopes Monteiro, que integra a ABH, e & promotor publico em Sao
Paulo, a maior resisténcia a atualizacdo da lista vem do Ministério da Fazenda, ja que a lista
também serve para a dispensa do pagamento de Imposto de Renda por parte das pessoas
que apresentam as doengas la classificadas (SENADO NOTICIAS, 2014).

Monteiro citou um que os peritos do INSS ndo sabem lidar, ou nem mesmo
conhecem Huntington e liberam o retorno ao trabalho do empregado licenciado, ja as
empresas insistem que os portadores de Huntington ndo estdo aptos para trabalhar. O
empregado acaba sendo demitido e ndo consegue mais entrar no mercado de trabalho
perdendo o vinculo com a Previdéncia (SENADO NOTICIAS, 2014).

Segundo SAUTE & JARDIM (2015) o Estado do Rio Grande do Sul, € o local com o
maior frequéncia relativa de pacientes com doenga de Machado-Joseph no mundo, com
incidéncia de uma portador a cada 100 mil habitantes, atingindo concentracbes ainda
maiores em pequenos municipios do Vale do Jacui. Além disso, ha pesquisadores nacionais
de destaque mundial no estudo destas enfermidades, mas mesmo assim, apds varias
promessas serem feitas aos representantes das associagdes de pacientes e seus familiares,

até o momento, ndo houve um despertar por parte dos legisladores para esta questéo.

Diante da inoperancia do Estado, estas continuam sua sbfrega luta, tendo ido até

mesmo ao Papa pedir apoio.
Abaixo um exemplo de coleta de assinaturas no site Avaaz:

A doenga - pouco conhecida - ¢ GRAVISSIMA e INCURAVEL. Conduz a
uma incapacidade motora grave e a uma morte precoce. A doenca de
Machado Joseph é degenerativa e faz com que o portador, com o tempo,
perca a capacidade motora, sofrendo constantes quedas e, ao final, ficando
dependentes do uso da cadeiras de rodas e precisando de auxilio para as
tarefas mais simples da rotina, como beber um simples copo d'agua. Nao
apenas isso, a doenca também atinge a fala e a visdo. Mas tem algo que a
doencga néo atinge: a sanidade mental. Por esta razdo a grande maioria (pra
ndo dizer a totalidade) dos portadores da doenga acabam sofrendo de
depressao.
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Imagine como é ter a mesma velocidade de raciocinio, mas ver-se
gradativamente impossibilitado de se expressar? De tomar banho? Abracar

Imaginou?

Sim, a doenga ¢é triste. E, por ndo ter cura, o maximo que se pode fazer sédo
tratamentos para amenizar os sintomas (fisioterapia, fonoaudiologia,
psiquiatria).

Tudo isso com um unico objetivo: tentar prolongar um pouco mais a vida...
E, quem sabe, para os mais sortudos, com um pouco mais de qualidade.

Os portadores da doenga acabam se aposentando por invalidez e tendo de
arcar com os gastos dos tratamentos com os proventos do INSS.

POREM O INSS NAO CONCEDE ISENGCAO DE IMPOSTO DE RENDA
PARA OS PORTADORES DA DOENCA!!!

3. CONSIDERAGOES FINAIS

Neste estudo, percebemos que a questido dos testes preditivos € muito mais
complexa e leva a varios outros questionamentos, pois para que faga sentido, sao
necessarias tanto politicas publicas de saude que, garantam acompanhamento
multidisciplinar aos pacientes e seus familiares em risco, como garantias legais que
promovam sua dignidade humana. Ao observarmos a legislagdo, percebemos que estes
individuos ndo encontram nenhum amparo, e as previsdes legais referentes ao tema néao
sdo cumpridas, como a da revisdo da lista de doengas graves a cada trés anos. A propria
legislacdo infra-constitucional descumpre os principios fundamentais de igualdade ao dar

tratamento diferenciado aos portadores de diversas doengas graves.

Talvez a falta de pressao popular, por se tratarem de condi¢des raras, e assim, nao
receberem a exposicdo midiatica observada em enfermidades com progndstico até mais
favoravel como, por exemplo, SIDA/HIV, ou Parkinson (doenca do Papa Jo&o Paulo Il), ndo
motive a atenc&o dos legisladores, ja que ao atender a demanda destes grupos, exemplos
contundentes de minorias injusticadas, ndo alcancem, em termos numeéricos, a repercussao

que tanto almejam para manutencao/ampliacdo do seu eleitorado.

Uma possibilidade seria a articulagdo e unido das diversas associagoes
representantes de pacientes e familiares com doengas raras, assim, existiria uma maior
forca e mobilidade no atendimento aos seus anseios, como um grupo de doencgas raras e

incuraveis e ndo como associagdes especificas para cada doenca.

Em Direito, nenhum principio deve ser absoluto e se sobressair a outro
inquestionavelmente. Entdo, por que o principio da literalidade tem pesado mais que o

principio da igualdade nestes casos?
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O Supremo Tribunal Federal (STF), como protetor da Constituigdo nao deveria
ampliar a interpretacédo legal do rol de doencgas, determinando que todos portadores de
doencas graves tenham seus direitos garantidos em resposta a inoperancia do legislativo?
Nao seria esta uma nobre justificativa para o ativismo judicial? Porque estas minorias nao

recebem o mesmo tratamento dado a outras que tém suas demandas atendidas pelo STF?

Aos portadores de doencgas graves, deveria ser garantido preservar a totalidade de
sua renda, como garantia de maiores proventos para sua subsisténcia futura, ja que havera
gastos dispendiosos para seus cuidados. Esta seria uma aplicacdo legal efetiva que
justificaria a realizacédo de testes preditivos. Além de planejamento familiar, a protegao pelo

Estado, como forma de um alento frente a um tdo grande e inevitavel sofrimento.

Concluimos que o Direito deve garantir a igualdade entre todos, buscando
principalmente proteger aqueles que se encontram em situagdo vulneravel. Com este
trabalho, buscamos dar uma mostra do grande sofrimento que portadores de doencgas
graves sdo submetidos, ndo sé nos aspectos ligados a sua condicdo em si, mas sua
marginalizagao legal. A compaixao pelo sofrimento alheio, revertida em atitudes, deveria ser
uma marca presente ndo s6 nos que atuam na area médica, mas em todos profissionais do
Direito em busca da verdadeira justica. Devemos lutar por todos aqueles que ndo tem
condi¢cdes de lutar por si mesmos, e um grande exemplo destes, sdo aqueles acometidos

por doencgas graves que promovem sofrimento de longa duragéo.
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