
44

_Resumo

A medicina personalizada tem como objetivo integrar a informação genética 

do indivíduo, os fatores ambientais a que este está exposto e o seu esti lo 

de vida para identif icar a sua predisposição à doença e as medidas preven-

tivas, de promoção da saúde e terapêuticas que lhe serão mais ef icazes 

ou que evitem reações adversas. As doenças raras, a oncologia e a farma-

cogenómica são áreas onde se tem assistido a avanços da medicina per-

sonalizada. Embora, na sua conceção, este modelo de medicina cumpra 

os princípios éticos da benef icência e da não-malef icência, cr ia alguns de-

saf ios éticos e sociais. Serão abordadas algumas questões relativas à pri-

vacidade e conf idencial idade dos dados pessoais, ao seu potencial para a 

discriminação e estigmatização, ao consentimento informado para investi-

gação e diagnóstico genético, à maior necessidade de l i teracia em saúde, 

à mudança na relação médico-doente e, pr incipalmente, questões de justi-

ça distr ibutiva e equidade em saúde.

_Abstract

Persona l ized medic ine a ims to integrate the genet ic var iab i l i t y of each 

person wi th envi ronmenta l and l i festy le factors to bet te r ident i f y ind iv id-

ua l pred isposi t ion to d isease and the most ef fect ive prevent ive, hea l th 

promot ion and therapeut ic measures for that ind iv idua l. Rare d iseases, 

oncology and pharmacogenomics have wi tnessed the greatest advanc-

es in persona l ized medic ine. A l though th is mode l of medic ine, in i ts 

concept, compl ies wi th the eth ica l pr inc ip les of benef icence and non-

malef icence, i t a lso creates eth ica l and soc ia l cha l lenges. Here in, i t wi l l 

be d iscussed quest ions re lated to the persona l data conf ident ia l i t y and 

pr ivacy, i ts potent ia l for d iscr iminat ion and st igmat izat ion, the informed 

consent for genet ic research and genomic medic ine, the need for hea l th 

l i te racy, the change in phys ic ian-pat ient re lat ionship, and the cha l leng-

es regard ing d istr ibut ive just ice and hea l th equi ty.

_Introdução

Todos nós somos seres únicos. A medicina personalizada (MP) 

pretende considerar esta individualidade para maximizar os 

benefícios da prática médica e minimizar os seus riscos. Para 

tal, integra informação genómica, fatores ambientais e o estilo 

de vida de cada indivíduo para identificar a sua predisposição 

à doença e as medidas preventivas, de promoção da saúde e 

terapêuticas mais eficazes ou que evitem reações adversas. 

Os avanços biotecnológicos dos últimos anos, particularmente 

ao nível da sequenciação genómica, têm fortalecido o conceito 

de personalização da medicina. As doenças raras, a oncologia 

e a farmacogenómica são as áreas onde se tem assistido aos 

maiores progressos. Nestes dois últimos casos, a MP baseia-

se fundamentalmente na estratificação dos doentes de acordo 

com o seu risco de doença ou resposta à terapêutica. É o caso 

da avaliação da progressão do cancro pela assinatura molecu-

lar do subtipo tumoral ou da distinção entre bons ou maus res-

pondedores a um determinado medicamento, melhorando as 

ineficiências do sistema atual (figura 1). Possibilidades mais 

ambiciosas de uma medicina preventiva personalizada são o 

rastreio genético alargado no período pré-natal e o rastreio 

dos recém-nascidos por sequenciação do genoma, com o ob-

jetivo de utilizar os dados genéticos ao longo da sua vida (2). 

Embora a MP, na sua conceção, cumpra os princípios éticos 

da beneficência e da não-maleficência (3), cria alguns desafios 

seguidamente enumerados.

Privacidade genética e confidencialidade 

A investigação biomédica que possibilita desenvolver a MP 

depende, em grande parte, de biobancos populacionais asso-

ciados a bases de dados pessoais e em infraestruturas para 

o armazenamento e gestão da enorme quantidade de dados
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gerados (big data). Só assim se potencia a translação do co-

nhecimento básico na prática clínica. Contudo, o armazena-

mento dos dados usando servidores em rede e clouds, bem 

como a parti lha de dados e amostras biológicas entre inves-

tigadores e instituições, desafia a confidencialidade e a pri-

vacidade dos participantes em investigação. Alguns autores 

af irmam, inclusivamente, que já não é possível aos investiga-

dores garantir a confidencialidade e privacidade absoluta 

dos participantes (4).

Por outro lado, a prática clínica da MP implica a partilha da 

informação genética dentro do sistema de saúde, de forma a 

estar acessível aos vários profissionais que dela necessitam. 

Tal só será possível pela sua inclusão no processo clínico 

eletrónico do doente. Alguns doentes têm expressado o seu 

receio de que os empregadores e as seguradoras consigam 

aceder a esta informação para efeitos discriminatórios (5). Tal 

apreensão poderá levar a que encubram informação relevan-

te e atrasem tratamentos imprescindíveis.

Figura 1: Medicina de imprecisão (adaptado de Nicholas Schork, 2015 (1) ).
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Discriminação e estigmatização genética

A MP tem o potencial de discriminar subgrupos populacionais 

por apresentarem características genéticas que lhes confiram 

um maior risco de morbilidade ou mortalidade. Caso tal acon-

teça em relação a minorias étnicas ou etnias que historicamen-

te sejam alvo de estigmatização, a opinião pública pode ser 

reforçada nesse sentido. Por outro lado, a investigação em MP 

é geralmente efetuada em países desenvolvidos e nem sempre 

de modo a que todos os grupos populacionais estejam repre-

sentados. Em 2011, quase 75% dos estudos de associação 

genome-wide do National Human Genome Research Institute 

foram efetuados em população de ascendência europeia (6). 

A discriminação de minorias étnicas na formação dos coortes 

para investigação cria assimetrias no que diz respeito ao seu 

futuro acesso a MP.

Consentimento informado

Uma vez que os biobancos são planeados para serem usados 

ao longo do tempo por vários projetos de investigação, é im-

possível informar os participantes sobre as futuras utilizações 

das suas amostras biológicas e dados pessoais. Como tal, 

não é possível obter o um consentimento informado na forma 

tradicional. Têm sido propostas alternativas, como o consen-

timento genérico ou o dinâmico, mas estas não reúnem apro-

vação consensual (7). 

Por outro lado, a aplicação clínica da sequenciação completa 

do genoma ou exoma leva a que sejam descobertas variações 

genéticas associadas a condições que não estão relacionadas 

com o problema de saúde em estudo. Estas podem incluir va-

riações com significado clínico incerto ou associadas ao estado 

de portador de doenças genéticas recessivas, a doenças de 

aparecimento tardio e sem tratamento ou à suscetibilidade a 

determinadas doenças. O tempo limitado para aconselhamen-

to genético relativamente a estes achados e a pouca literacia 

genómica da população dificultam o consentimento informado 

do doente. Além disso, o dever de revelar os achados secundá-

rios continua a ser um tema controverso, bem como o direito 

da própria pessoa a não os saber. Este princípio ético baseia-

se no fato de certa informação poder modificar, para pior, a per-

cepção da pessoa sobre o seu futuro. 

Mudança na relação médico-paciente

A MP implica uma mudança radical na relação medico-

paciente ao transformar o atual modelo paternalista, f iduci-

ário e reativo, i.e., de resolver problemas de saúde, num 

modelo participativo, consumista e preventivo. No modelo de 

MP, as pessoas são consideradas motivadas e pró-ativas na 

gestão da sua saúde, tendo uma responsabilidade acrescida 

em mantê-la (8). Por outro lado, a integração da informação 

genética na restante informação de saúde e a sua democrati-

zação para um número crescente de especialidades médicas 

cria uma maior complexidade e exigência na prática clínica e 

consequentemente aumenta os riscos de erro médico.

Literacia em saúde

Para o sucesso da MP é imprescindível uma maior literacia 

de saúde, particularmente sobre o uso correto da informação 

genómica, mas também em tecnologias de informação, quer 

pela parte dos profissionais de saúde, quer da população em 

geral. Por outro lado, também os reguladores e os políticos 

necessitam de maior literacia em MP, pois esta traz profundas 

alterações ao planeamento estratégico do modelo de sistema 

de saúde(9).

Justiça distributiva e equidade em saúde

O aumento dos testes genéticos e tratamentos dispendiosos 

e o aumento da comercialização de serviços em saúde impli-

cam custos avultados. A MP apenas será um modelo custo-

efetivo quando alcançar o seu potencial preventivo. Até lá, 

desaf ia a justiça distr ibutiva na alocação de recursos em 

saúde. Várias são as possíveis causas de iniquidade na MP, 

descritas na figura 2. Uma das maiores preocupações é que 

seja usada apenas por aqueles com maiores recursos socio-

económicos ou educação e que os seus benefícios f iquem 

restritos aos países mais r icos (10). Nos países subdesenvol-

vidos, as maiores causas de mortalidade e morbil idade são 

frequentemente de fácil prevenção com medidas simples di-

r igidas aos determinantes sociais da saúde, pelo que é dif íci l 

extrapolar a MP para estes países. Assim, o for talecimento 

do princípio da solidariedade com os mais desfavorecidos é 

uma preocupação ética a ter em atenção. 
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Figura 2: Causas de iniquidade em medicina personalizada.
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_Conclusão

A MP vai possivelmente criar alguns desafios éticos e sociais 

que terão de ser ultrapassados. A discussão das potencialida-

des e benefícios da implementação de um modelo de medicina 

adaptado a cada indivíduo não deve ser limitada aos especialis-

tas, mas sim a todos os cidadãos, motivados para a discussão 

pública sobre qual o modelo de sistema de saúde que preten-

dem. De realçar que a MP tem um efeito disruptivo no atual 

sistema de saúde. Além disso, o aumento da perspetiva indivi-

dualista, presente no modelo de MP, pode pôr em causa o prin-

cipio da solidariedade que sustenta o atual sistema.

■ Recursos económicos próprios insuf icientes para consultas e testes genéticos adicionais, terapias per-
sonalizadas e dispositivos médicos para autoensaio.

■ Serviço Nacional de Saúde com comparticipação limitada nas despesas de custo elevado; seguradoras 
com coberturas diferentes consoante a capacidade f inanceira dos segurados (principalmente nos EUA).

■ Falta de acesso aos recursos técnicos que permitam aos médicos prestar cuidados de MP (p. ex., labora-
tórios com sequenciação de nova geração).

■ Insuf iciente formação dos prof issionais de saúde relativamente à interpretação dos testes moleculares 
e prescrição de fármacos com indicação genómica, quer por inadaptação dos programas de formação 
académica, quer por ofer ta insuf iciente de cursos de atualização prof issional.

■ Falta de literacia de saúde e/ou tecnológica que permita aos utentes usar as tecnologias de informação 
implementadas para MP (p. ex., recursos baseados na web e dispositivos de automonitorização).

■ Falta de investigação em populações de origem não europeia.

■ Falta de interesse da indústr ia farmacêutica em comercial izar fármacos dir igidos a “genótipos ór fãos”, 
ou seja, genótipos raros na população alvo que não se tornam custo-efetivos.
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