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Escolha ndo fazer testes genéticos sem prescricdo médica e sem aconselhamento pré e pds-teste

A crescente acessibilidade aos testes genéticos, nomeadamente através da sua comercializagéo
direta ao consumidor (direct-to-consumer — DTC), tem suscitado preocupagdes relevantes do
ponto de vista clinico, ético e legal. A realizagao de testes genéticos fora de um contexto médico
estruturado — ou seja, sem prescrigdo por um profissional habilitado e sem aconselhamento
genético antes e apos o teste — é desaconselhada a luz das atuais evidéncias da medicina

genomica e da regulamentagdo portuguesa.

A decisdo de realizar um teste genético deve resultar de uma avaliagido clinica individualizada,
considerando a histéria pessoal e familiar, as indicagdes médicas, a utilidade clinica esperada e
as implicagGes dos resultados para o doente e a sua familia. A interpretacdo de resultados
genéticos requer competéncia especializada, dada a complexidade associada a fendmenos como
penetrancia incompleta, expressividade variavel, heterogeneidade genética, variantes de

significado incerto (VUS), mosaicismo, variantes de novo e achados secundarios.

A literatura demonstra que os testes realizados sem prescricdo médica apresentam maior risco
de interpretagdes incorretas, decisGes clinicas inapropriadas e impacto psicolégico negativo.
Varios estudos evidenciam que muitos testes DTC utilizam painéis genéticos limitados,
analisando apenas um subconjunto de variantes e ignorando outras clinicamente relevantes. Tal
pode conduzir a falsos negativos, com falsa sensagdo de segurancga, ou a falsos positivos, que

originam ansiedade e procedimentos médicos desnecessarios.

Os testes de suscetibilidade genética para doengas multifatoriais baseados em scores
poligénicos de risco (polygenic risk scores — PRS), frequentemente oferecidos por empresas
DTC, tém utilidade clinica muito limitada, devido ao baixo valor preditivo individual e a fraca
replicabilidade entre populacdes com diferentes origens genéticas. A sua interpretagdo fora de
um contexto clinico pode levar a sobrevalorizagdo do risco e a alteragbes comportamentais

infundadas, sem beneficio comprovado.

O aconselhamento genético, realizado por profissionais qualificados, é indispensavel para

assegurar que o doente compreende os objetivos, limitagdes e implicagdes do teste.
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. Antes do teste, garante o consentimento livre e esclarecido, abordando o tipo de
informagao a obter, a possibilidade de achados secundarios e as implicagGes familiares e
psicologicas.

. Apds o teste, é essencial para a interpretagdo clinica dos resultados, definigdo de

estratégias de vigilancia ou intervencdo, e orientagdo de familiares em risco.

Do ponto de vista legal, o enquadramento portugués é inequivoco, de acordo com a Lei n.2
12/2005, de 26 de janeiro e o Decreto-Lei n.2131/2014, de 29 de agosto: os testes genéticos direta
ou indiretamente relacionados com a saude apenas podem ser realizados mediante prescrigdo

médica e com aconselhamento genético antes e depois da sua realizagao.

A convergéncia entre pratica clinica baseada em evidéncia e legislagdo nacional sustenta a
rejeicdo da realizagdo de testes genéticos sem supervisdo médica e aconselhamento adequado.
A medicina gendmica centrada no doente deve respeitar os principios da beneficéncia,
autonomia informada, ndo maleficéncia e justica. A prescricio médica e o aconselhamento
genético sdo pilares essenciais para garantir a utilizagdo apropriada dos testes genéticos,
protegendo os cidaddos de potenciais danos clinicos, psicologicos e sociais, e assegurando que

0s avangos genomicos se traduzem em beneficio real para o doente.

A informagdo apresentada nesta recomendagdo tem um propdsito informativo e nGo substitui uma
consulta com um médico. Caso tenha alguma duvida sobre o conteudo desta recomendagdo e a sua
aplicabilidade no seu caso particular, deve consultar o seu médico assistente.
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