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Porque é que

a genética é
importante para
mim e para a
minha familia?

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

A genética ajuda a explicar:

e O que o forna Unico;

® Porque é que as pessoas da mesma familia sdo
parecidas;

¢ Porque é que algumas doencas, como a diabetes ou o
cancro, aparecem nas familias;

e Como é que conhecer a histéria de satde da sua familia
o(a) pode ajudar a manter-se saudavel;

¢ Porque é que deve contar a histéria de sadde da sua
familia ao seu médico assistente.

Conhecer a saude e as
doencas que existem na
sua familia vale a pena! Vai
ajuda-lo a compreender a
sua prépria saude e a fazer
escolhas saudaveis.
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O que me
torna Unico?

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Cada pessoa é Unica e, em parte, o que nos torna Unicos s@o os
nossos genes. OS genes sGo como instru¢oes dentro
das células. controlam o aspeto e o funcionamento do corpo.
Como todos temos genes ligeiramente diferentes, todos temos um
conjunto de instrucdes diferentes. OS genes sAo a razdo
pela qual somos Unicos!

2. Célula
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Contem-me mais
sobre 0s meus genes

© © 0 0 00 0000000000000 000000000 0000000000000 00 000 0 00

¢ Cada pessoa tem duas copias de cada gene, recebendo uma do
pai e outra da mde.

¢ Os genes tém as instru¢des para o crescimento e o funcionamento
das células.

¢ As células sdo as pecas que formam o nosso corpo, que é
constituido por milhdes de células que funcionam em conjunto.

¢ Os genes estdo organizados em cromossomas e cada célula tem
duas copias de cada cromossoma. Os seres humanos tém 23
pares de cromossomas.

¢ Os cromossomas sdo formados por DNA, que é o codigo
especial com que se escrevem, nos genes, as instru¢des para o
funcionamento do nosso corpo.

3. Cromossomas 4. DNA
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Porque é que as pessoas
da mesma familia sdo
parecidas?

As criangas herdam um conjunto de genes da mde e outro do pai.
Estes genes podem combinar-se de muitas
maneiras. por isso que algumas criangas sdo parecidas com o
pai ou com a mde, enquanto outras ndo s@o parecidas com nenhum
dos pais. Os genes também podem aumentar o risco de existirem
varias pessoas na familia com uma mesma doenga.

As familias também partilham habitos, dietas

e ombien’res, que influenciom a satde de cada pessoa, em

particular quando se é mais velho.
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.. Todos partilhamos .
.' muitas caracteristicas °
. com a nossa familia .
° —incluindo aquilo N

« quenos pode fazer .

y adoecer.
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Porque é que algumas
doencas sdo de familia?

Algumas doencas sdo causadas por uma alteracdo nas instrucoes
de um determinado gene. Estas alteracoes chamam-se
mutacoes e existem em todas as pessoas.

Muitas vezes, estas mutagdes ndo tém nenhum efeito ou podem
até ser benéficas. Mas, por vezes, podem ser responsaveis pelo

desenvolvimento de doencas.

°® ®e
A maioria das doencas mais o® ¢ * '..
[ ]
frequentes & causada por ..' Uma doenga frequente: .',
uma combinacdo enfreas e Diabetes %

Alteracdes em genes que foram
herdadas dos pais podem

°
mutacdes, os estilos de e
[ )

vida e o ambiente em & aumentar a probabilidade de

.

°

°

[ )

que se vive. Mesmo vir a ter diabetes tipo 2. No
entanto, se for uma pessoa ativa

pessoas com e escolher ter uma alimentacdo

genes semelhantes .°. saudavel, é possivel diminuiro ~ ,°®

podem ou ndo. vira ®, risco de vir ater esta doenga. ¢°

ter uma certa doencaq, *

dependendo das suas escolhas (por
exemplo, se fumam ou fazem exercicio) ou do ambiente

em que vivem.

Visite a pagina 10 para saber mais sobre
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Muitas doencas s@o causadas por uma
mutacdo especifica no DNA de um Gnico
gene. Algumas destas doencas

SQO raras e sé aparecem quando ...°"°""0...
UMa pessoa Nasce com esse . %o,

(] [ ]
gene alterado. 0 Uma doenca .,

*  monogénica: anemia  °
de células falciformes

[ ]
[ )
E boa ideia tomar nota - _ )
. A anemia de células
[ )
[ ]
[ )

de qualquer doenca rara falciformes & causada por

uma mutacdo num Unico

[ ] ang [ ]
E ndio se esqueca, fambém, o, 9gene, transmitida .por cada K
.. um dos pais. o

de anotar as doencas mais ., .°
[ ] ]
[ ] [ ]

que exista na sua familia.

frequentes na sua familia.

algumas doencas que aparecem nas familias
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Como €& que a historia
de saude familiar me pode

ajudar a ser mais saudavel?
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A histéria de satde familiar diz-lhe que doencas se desenvolvem na sua
familia. Quando um determinado problema de sadde surge nos familiares
numa idade mais jovem, & possivel que isso signifique que a sua familia tem
um risco acrescido para esse problema. Embora ndo seja possivel mudar os
genes, & possivel mudar o seu comportamento, no sentido de fazer escolhas
mais saudaveis que diminuam o seu risco de vir a ter a doenga.

Conhecer a histéria da satde da sua familia pode ajuda-lo(a) a:

¢ |dentificar o risco de doenga devido a genes partilhados na familio;

¢ Compreender melhor quais os fatores ambientais e estilos de vida que
partilha com a sua familia;

e Compreender de que modo a escolha de um estilo de vida saudavel pode
reduzir o seu risco de vir a ter uma doenca;

e Falar com a sua familia sobre a sua sadde;

e Explicar ao seu médico assistente as doengas que existem na sua familia.

Lembre-se de:

1. Partilhar a historia de sadde da sua familia
com o seu médico assistente.

2. Perguntar se pode fazer o rastreio de uma
doenca que existe na sua familia.
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Porgue é que devo contar
a historia de satde da minha
familia ao meu médico?
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O seu médico assistente pode usar a histéria de sadde da sua familia e o
conhecimento sobre o seu estado de salde atual para determinar o seu risco de
desenvolver uma doenca. Esta informacdo pode ajuda-lo a decidir que exames
indicar e que medicamentos receitar.

Baseado na histéria de sadde da sua familia, o médico assistente pode pedir
um teste genético ou envia-lo a um médico geneticista. Os testes genéticos
podem mostrar se tem, ou ndo, uma mutagdo num gene que aumente o risco
para uma doenca. Podem ainda mostrar se fem uma mutagdo num gene que

possa transmitir aos seus filhos.

O seu médico assistente pode ajuda-lo a:
e Compreender os resultados dos seus exames;
¢ Informar-se sobre os tratamentos que existem para uma doenca diagnosticada

pelo teste genético.

Todos os bebés nascidos em Portugal, e em muitos outros paises, fazem testes
para detetar problemas genéticos que podem provocar doencas. Estes testes
fazem parte do chamado “Teste do pezinho”, ou rastreio neonatal. Se os
testes mostrarem algum problema, o médico ira explicar-lhe o que pode ser feito

para ajudar o bebé.
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Doencas que podem
ser de familia

ooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo

Neste livro vamos dar exemplos de algumas doencas mais frequentes
nas familias. Para cada uma das doencas, incluimos informacdo sobre:
¢ O que é a doenca?

® Quem estd em risco?

e Sugestdes para uma boa sadde.

. ® Doencas do coracdo "
: *Asma
. e Diabetes
- e Cancro

*, ® Doeng¢as monogénicas
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Doencas do coracdo

As doencas do coracdo, ou cardiovasculares, incluindo o Acidente Vascular Cerebral
(AVC), sdo as maiores causas de morte em Portugal. Existem muitos tipos de doencas
cardiovasculares. Duas das mais comuns sdo a doenca corondria e a hipertensao (ou
tensdo alta).

O que é a doenca coronaria?

Na doenca corondria, as artérias que levam sangue ao misculo do coragdo tornam-se
estreitas e endurecem. Isto acontece porque o colesterol se acumula nas paredes das
artérias, impedindo a circulagdo normal de sangue.

A doenca corondria agrava-se ao longo do tempo. A medida que as artérias ficam
mais estreitas, menos sangue chega ao cora¢do e menos oxigénio chega ao muisculo
cardiaco. Baixos niveis de oxigénio podem causar dores no peito (angina de peito) ou
um ataque cardiaco.

A doenca corondria & a causa mais comum de ataques cardiacos entre os portugueses.

Quem estd em risco?

¢ Todos temos risco de desenvolver doencas cardiovasculares.

¢ A doenca corondria & causada por uma combinagdo de genes, estilos de vida e
fatores ambientais.

¢ Para algumas pessoas, uma dieta saudavel e mais atividade fisica podem alterar os
niveis de colesterol e diminuir o risco de doenca corondria.

e Uma vez que os genes ndo podem ser alterados, algumas pessoas precisam de
medicamentos para diminuir o risco de sofrerem um ataque cardiaco.

Sugestoes para uma boa saude

¢ Faca refeicoes saudaveis.

¢ Faca exercicio fisico regularmente. A obesidade aumenta o risco de doenca
cardiovascular.

¢ Tome os medicamentos prescritos pelo seu médico para controlar o colesterol
elevado, a hipertensdo e a diabetes.

¢ Se é fumador, fale com o seu médico assistente para saber como pode ter ajuda
para deixar de fumar.
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(Continuacao)

O que é a tensao alta (hipertensao)?

A tensdo arterial representa o esforco que o coracdo tem de fazer para bombear o sangue
para as artérias, que sdo 0s vasos sanguineos por onde o sangue sai do coracdo.

A tensdo arterial € medida por aparelhos que indicam dois nOmeros. Um resultado
normal & um valor préximo de 120/80. O primeiro nimero corresponde ¢ forga

que o coragdo faz para bombear o sangue (tensdo sistélica). O segundo nimero
corresponde @ pressdo entre batimentos do coragdo (tensdo diastélica).

Uma tensdo arterial alta significa que o seu coracgdo esta a fazer demasiado esforgo.
Ao longo do tempo, a tensdo alta pode causar falhas no funcionamento dos rins,
ataques cardiacos, AVC e outros problemas de sadde.

Quem esta em risco?

e Cerca de um em cada 3 adultos tem hipertensdo arterial. Muitas pessoas ndo o
sabem porgue os sinfomas ndo sdo muito 6bvios.

¢ Uma histéria familiar de hipertensdo aumenta o risco de vir a ter tensdo arterial alta
numa idade jovem.

¢ O risco aumenta com a idade, o excesso de peso ou com uma histéria familiar de
hipertensdo.

Sugestoes para uma boa saude

e Coma menos alimentos com sal.

e Mantenha um peso saudavel.

e Evite o stress.

¢ Faca exercicio fisico regularmente.

e Evife tomar bebidas alcodlicas.

¢ Faca exames de salde com regularidade.

Para mais informacdo, visite o site da Sociedade Portuguesa de Hipertensao
(www.sphta.org.pt).

Os sintomas das doencas do cora¢cdo podem néo
aparecer até o mal ja estar feito. Fale hoje com a

sua familia sobre as doencas cardiovasculares.
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A asma é uma doenca dos pulmdes que causa episddios repetidos de falta de ar,
pieira, tosse e sensa¢do de aperto no peito. Os episddios de asma podem ser ligeiros
ou, por vezes, colocarem a vida em risco.

Estes episodios sdo causados por estimulos externos, que podem ser dcaros, pélos de
animais, bolor, pélen, ar frio, exercicio, stress, constipacoes, alergias, fumo de tabaco
ou outros poluentes do ar.

Algumas pessoas t&m genes que as protegem dos efeitos destes esfimulos externos.

¢ A asma afeta cerca de 1 em cada 10 criancas e 1 em cada 12 adultos.

¢ A asma é uma razdo frequente para as criancas terem de ir ds urgéncias dos
hospitais e faltarem d escola.

¢ Se tem pais, irmdos ou filhos com asma ou alergias, & mais provavel que venha
também a ter asma.

e Evite a exposicdo aos estimulos externos que
podem provocar ataques de asma.
¢ Use corretamente os medicamentos prescritos pelo
seu médico. W

Para mais informacao, visite o site da Fundacdo Portuguesa do Pulmdo (www.
fundacaoportuguesadopulmao.org/asma.html).
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Diabetes
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A diabetes & uma doenca cronica grave na qual os niveis de agdcar no sangue
estdo acima do normal. Muitas pessoas percebem que t&m diabetes quando
surgem sinfomas. De acordo com a Associacdo Protetora dos Diabéticos de
Portugal (APDP), uma em cada 3 pessoas com diabetes tipo 2 ndo sabe que tem a
doenca.

Os sintomas aparecem quando o corpo deixa de conseguir converter acicar e
outros nutrientes em energia, o que acontece quando o organismo n&o é capaz
de produzir ou utilizar uma hormona chamada insulina. A diabetes pode provocar
cegueira, insuficiéncia renal e mesmo a morte.

Porém, a diabetes pode ser detetada cedo e o seu tratamento ajuda a prevenir
ou atrasar o aparecimento de problemas mais graves. Fatores genéticos e
comportamentais, como a dieta e o exercicio fisico, t&m um papel importante na
doenca.

O que é a diabetes tipo 1?
¢ A diabetes tipo 1, normalmente, aparece em criangas ou jovens.
¢ As pessoas com diabetes tipo 1 deixam de produzir a sua propria insulina.

O que é a diabetes tipo 2?

¢ A diabetes tipo 2, normalmente, surge em pessoas com mais de 30 anos. Nos
Gltimos anos, pessoas mais jovens estdo a aparecer com a doenca devido a
dietas desequilibradas.

¢ Os cientistas estdo a tentar compreender melhor os genes especificos que
poderdo estar envolvidos neste tipo de diabetes.
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Quem esta em risco?

¢ A diabetes afeta cerca de uma em cada oito pessoas em Portugal.

¢ Dos portugueses com diabetes, 5% a 10% tém diabetes tipo 1.

¢ Os filhos e irmdos de pessoas com diabetes tém maior risco de
desenvolver a doenca.

¢ As pessoas obesas t&ém maior risco de ter diabetes tipo 2.

¢ As mulheres que tenham tido bebés com peso superior a 4 Kg
0o nascer, ou que tfenham tido diabetes durante a gravidez, tém
maior risco de desenvolver a doenca.

Sugestoes para uma boa saude

e Coma mais frutos e vegetais e menos alimentos agucarados e com
gordura.

¢ Seja ativo e faca exercicio regularmente. Perca peso, se
necessario.

Para mais informacdo, visite o site do Portal dos Diabetes
(www.apdp.pt).
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Cancro
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Existem muitos tipos de cancro e esta doenca é provocada pelo crescimento e
propagacdo de células andémalas. Embora o risco de desenvolver um cancro
aumente com a idade, fatores genéticos e ambientais também influenciam o
risco de aparecimento de determinados tipos de cancro. Alguns dos tipos de
cancro mais comuns sdo o cancro da mama, o cancro do pulmdo e o cancro da
prostata.

¢ O cancro da mama é um tipo de cancro que se forma no tecido mamario,
usualmente nos ductos.

¢ O cancro da mama é um dos cancros mais comuns nas mulheres. Embora
mais raramente, os homens podem também desenvolver cancro da mama.

¢ Na sua maioria, os cancros da mama podem ser tratados, se forem detetados
cedo.

¢ Em Portugal, surgem 4500 novos casos de cancro da mama em mulheres por
ano, ou seja, 11 novos casos por dia.

e QO risco de cancro da mama & mais elevado para mulheres que tém familiares
proximos com esta doenca. Tanto a histéria familiar do lado da mde, como a do
lado do pai sdo importantes para perceber o risco para cada mulher.

¢ As mulheres devem fazer o autoexame da mama mensalmente.

¢ Depois dos 40 anos, as mulheres devem fazer mamografias, conforme a indicagdio do
médico.

¢ Familias de alto risco, com varios familiares afetados, podem ter indica¢do para
fazer testes genéticos.

¢ Tenha uma dieta saudavel e equilibrada.

e Seja ativa(o) e faca exercicio regularmente.

e Evite as bebidas alcodlicas.
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¢ O cancro do pulmdo resulta de um desenvolvimento descontrolado de células anémalas
num ou nos dois pulmdes

e Em Portugal, o cancro do pulmdo é a maior causa de morte devida a cancro em homens.

¢ Sdo detetados cerca de 4000 novos casos de cancro do pulmdo por ano em Portugal,
em homens e mulheres.

¢ A grande percentagem dos casos de cancro do pulmdo estd relacionada com o habito
de fumar.

e Ndo fume.
¢ Evite ambientes com fumo de tabaco.
¢ Informe-se sobre se hd amianto em sua casa ou no seu local de trabalho.
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(Continuacao)
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O que é o cancro da prostata?

¢ O cancro da prostata desenvolve-se no sistema reprodutivo do homem. A
prostata &€ uma pequena gldndula perto da bexiga.

e Os cientistas ainda ndo sabem o que provoca o desenvolvimento deste
cancro.

e Existe um teste de rastreio para detetar se um homem poderé ter cancro
da prostata.

Quem esta em risco?

¢ O cancro da préstata pode surgir em homens de todas as idades. Porém,
a maioria dos casos ocorre em homens com mais de 65 anos.

e Ter o pai ou um irmdo com cancro da prostata duplica o risco de um
homem vir a ter esta doenca. O risco sobe com o nimero de familiares
que tem cancro da prostata, em particular se tinham menos de 50 anos
na altura do diagndstico.

Sugestoes para uma boa sadde

e Tenha uma dieta saudavel.

e Faca exercicio fisico regularmente.

¢ Depois dos 50 anos, faga rastreios para este cancro.

Para mais informacao, visite o site da Liga Portuguesa Contra o Cancro
(www.ligacontracancro.pt).
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Doencas monogénicas

O que sd@o doencas monogénicas?

¢ Doencas causadas por mutagdes num Gnico gene sdo chamadas
doencas monogénicas.

¢ Conhecem-se mais de 6000 doengas monogénicas. Em conjunto,
aparecem em cerca de uma em cada 300 criangas.

¢ Os sinfomas de doencas monogénicas sdo muito varidveis, mas muitos
repetem-se nas mesmas familias.

¢ Arecolha da sua histéria de sadde familiar &€ importante para o
diagnéstico e a gestdo da doenca e também para fazer escolhas sobre a
constituicdo de familia.

Quem esta em risco?

e Todas as pessoas hascem com mutacdes dos genes. A maioria destas
ndo fem consequéncias para a sadde, mas & importante identificar
aquelas que podem provocar doengas.

¢ Dependendo de qual o gene afetado, as doengas monogénicas podem
ser passadas de pais para filhos, mesmo quando os pais ndo tém
sinfomas.

¢ Algumas doencas monogénicas sdo identificadas durante a gravidez
ou logo apds o nascimento, enquanto outras sé sdo diagnosticadas na
idade adulta.

e As mutagoes mais graves podem levar a abortos espontdneos ou a nados-
mortos. Se tem uma histéria familiar com registo de abortos espontdneos,
estes podem estar relacionados com uma mutagdo genética.
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(Continuacdo)
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Como prevenir?

e Se tfem uma histéria familiar de doenca monogénica, fale com o seu
médico assistente. Ele poderd envid-lo a um especialista.

e Saiba quais os testes de rastreio neonatal feitos no seu pais.

¢ Para muitas doencas, existem associacdes que ddo apoio e informagdo e
explicam formas de se envolver na descoberta de novos tratamentos.

Visite o site da Orphanet (www.orpha.net) para saber mais sobre doencas
raras.
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Mais Informacdo

Cada familia e cada pessoa sdo Unicas e podem ter outras doencas
genéticas ndo mencionadas neste livro.
Para mais informacdo, por favor, veja:

¢ Instituto Nacional de Sadde Doutor Ricardo Jorge (INSA)
www.insa.pt

¢ Fundacdo Portuguesa de Cardiologia
www.fpcardiologia.pt

¢ Fundacdo Portuguesa do Pulméo
www.fundacaoportuguesadopulmao.org/asma.html
¢ Portal dos Diabetes

www.apdp.pt

e Liga Portuguesa Contra o Cancro

www.ligacontracancro.pt

¢ Orphanet
www.orpha.net

* Direcdo Geral da Sadde

www.dgs.pt

e Associacdo Portuguesa de Diagnéstico Pré-natal
www.apdpn.org.pt

* Diagnostico Precoce
www.diagnosticoprecoce.org

e Genetic Alliance
www.GeneticAlliance.org

¢ Genes In Life
www.GeneslnLife.org
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O Instituto Nacional de Sadde Doutor Ricardo Jorge desenvolve
atividades de investigacdo, observacdo da sadde e vigilancia
epidemioldgica, promovendo a difusdo da cultura cientifica e a
literacia em sadde. No Departamento de Promog¢do da Sadde e
Prevencdo de Doengas NGo Transmissiveis investigamos os fatores
de risco para doencas cronicas multifatoriais, como as podemos
prevenir, e como devemos promover a sadde. Empenhamo-nos
em contribuir para um melhor conhecimento da populagdo sobre
os fatores que melhoram a sadde e o bem-estar.

Traduzido e adaptado de Genetic Alliance no Instituto Nacional de
Saude Doutor Ricardo Jorge, Departamento de Promogdo da
Sadde e Prevencdo das Doengas Ndo Transmissiveis, por:
Astrid Moura Vicente
Natércia Miranda
Mafalda Bourbon

Edicdo financiada pela Fundagdo Calouste Gulbenkian,
Programa Gulbenkian Inovar em Sadde, no dmbito
do projeto Bem Entender a Satde (BEnS).
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