pelo menos, sao aconselhdveis, mas a decisao sobre a quali-
dade cientifica de um trabalho (embora estanao seja distin-
guidapela aritmética de opinides) pode requerer a consulta
a um terceiro membro da comunidade cientifica. As vezes
o proprio Editor faz esse papel. Orientagao aos consultores
nao sao aconselhdveis: basicamente essa figura editorial
deve ser competente nacritica, assumir seu papel pedago-
gico na melhoria da qualidade das publicagoes e sentir-se
responsavel pela recomendagao (ou nao) do artigo. Pressu-
poe-se, pois, que automaticamente examinard o padrao do
trabalho em seu contetdo e apresentagao (experiéncia do
autor, metodologia usada, tomada de conclus6es em con-
formidade com os resultados apresentados, etc.) e opinard
sobre a prioridade e relevancia da publicagao (embora a
assungao desses critérios restritivos seja ainda dificil nas
publicagées nacionais). Convincente é a sugestao de que
o parecer de um consultor vd nao s6 ao autor do trabalho
mas ao(s) outro(s) consultor(es): tal processo de cruzamen-
to de informagoes seria altamente educativo para os pré-
prios consultores, amadurecendo-os e & comunidade cienti-
fica, no sentido de entendimento do exame da ciénciacomo
critica impessoal. O sigilo sobre a autoria das opinides é
entretanto indispensdvel (ainda que em algumas dreas ele
seja inutil). Sabe-se, entao, que embora a competéncia de
especializagao seja necessdria a critica redatorial, ela nao
é suficiente: requer-se, mais, a capacitagao pedagdgica de
deixar claro porque um trabalho é bom; e, ao se rejeitar
outro, mostrar porque isso é feito. Além disso, cabe ao
consultor sujeitar-se a cronogramas para o exercicio de sua
fungao, sem o que todo o esquema de publicagao e o pro-
prio autor podem ser seriamente prejudicados.

Na estrutura da Revista, as “’revisoes a convite’’, em for-
ma de capitulos de atualizagao de um assunto e indicagao
de novas perspectivas a seguir, motivarao importantes seg-
mentos da comunidade cientifica. O aproveitamento de re-
sumos de trabalhos de apresentagao em Congressos foi tam-
bém discutido.

Na conferéncia sobre "REVISTAS DE DIVULGAGCAO
CIENTIFICA*, deu-se a conhecer mais de perto as condigées
de publicagao da revista " Ciéncia Hoje"".

Na conferéncia sobre “AS REVISTAS BRASILEIRAS NUM
CONTEXTO INTERNACIONAL” pode-se aquilatar a verda-
deira dimensao da pequena quantidade de nossas publica-
¢oOes relativamente as de outros paises e, o que é mais triste,
o baixo reconhecimento internacional de nossa produgao.
Afinal de 3322 periodicos acompanhados pelo Science Cita-

tion Index, apenas quatro (!) sao brasileiros e s6 dois atin-
gem um minimo de requisitos numa andlise de qualidade
(os Anais da Academia Brasileira de Ciéncias e o Brazilian
Journal of Medical and Biological Research, editado em Ri-
beirao Preto, apesardo nome...). De qualquer modo nota-se
que os artigos brasileiros tém uma “‘sobrevida’* (periodo
de tempo em que sao citados) um pouco maior dos que
os demais; e apesar do baixo “impacto’’ que oferecem,
a qualidade dos artigos parece comparativamente melhor
(das revistas indexadas, apenas 0,12% sao brasileiras, mas
das citagoes cientificas, nossos artigos entram com 0,65%
do total mundial). Afinal, cerca de 50% de toda a producao
cientifica jamais chega a ser referida por outros autores.
As sugestoes para facilitagio de um maior reconhecimento
internacional sao as de indexagao nas principais publicagoes
do género, resumos (e possivelmente até artigos) em inglés.

Nos debates da “POLITICA DE EDITORACAO CIENTI.
FICA“ tornou-se patente a exigibilidade de certos “indica-
dores de perfil’ (edigao "'aberta”, i.e., nao circunscrita a
segmentos, corpo editorial eficiente, etc.) para o atendi-
mento de pedidos de apoio. A FINEP, por exemplo, auxilia
umas 25 revistas, mas pretende dobrar esse nimero. A fA-
PESP tem prestado socorros a periédicos em dificuldades
circunstanciais, apoia algumas publicagées com “‘credibi-
lidade de mérito” e garante auxilio a toda publicacao cuja
pesquisa tenha sido objeto de bolsas por ela mantidas. O
CNPq também apoia a editoragao com base na capacitagao
de pessoal, geragao de conhecimentos, divulgagao e difusao
da informagao cientifica. A FAPER) apenas dd os primeiros
passos nesse sentido.

Finalmente, no assunto da “'CIENCIA E REVISTAS CIEN-
TIFICAS, UMA INTERACAO FUNDAMENTAL", apresentou-se
um esbogo histérico da evolugao do conhecimento cienti-
fico e de sua expressao, com comentdrios interessantes so-
bre a discrepéncia de opinioes entre consultores editoriais
ao analisar a conveniéncia de aceitagao de um artigo; o
destino de trabalhos nao aceitos por determinado 6rgao,
etc.

Reiterando nossos agradecimentos pela distingao da in-
cumbéncia, atenciosamente,

Ribeirao Preto, 13 de abril de 1983.
Maria de Lourdes Veronese Rodrigues

Harley E. A. Bicas

O processo do Aconselhamento Genético e sua indicagao em
Oftalmologia

CLELIA MARIA ERWENNE

Na patologia genética a doenga é uma manifestagao
da constituigao intrinsica de cada uma das células de seu

102

portador (do genotipo). Este fato torna a avaliagao das suas
possibilidades terapéuticas e do seu risco de ocorréncia
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ou recorréncia, componentes da conduta média tao impor-
tantes quanto é a promogao da cura em uma doenga infec-
ciosa.

De acordo com Beiguelman (1982), o aconselhamento
genético pode ser definido como o processo de comuni-
cagdo do risco de ocorréncia ou recorréncia familiar de ano-
malias genéticas, feito com a finalidade de fornecer a indivi-
duos ou familias:

12 Uma ampla compreensao a respeito de todas as implica-
coes relacionadas com essas doengas.

2° As opgoes que sao oferecidas pela medicina atual para
a terapéutica ou profilaxia dessas doengas.

3¢ Eventual apoio psicolégico.

O processo de aconselhamento genético foi bem siste-
matizado por Skinner (1983) e pode ser dividido em 4 fases
consecutivas:

1. Coleta de dados.

2. Discussao dos riscos clinicos e genéticos.

3. Avaliagao sobre a compreensao destes riscos.
4. Decisao sobre a escolha reprodutiva.

Coleta de Dados — Alguns dados preliminares sao im-
prescindiveis ao aconselhamento genético: o diagndstico
preciso da doenga, o heredograma detalhado da familia em
estudo e o tipo de heranca

Risco Clinico — F determinado pela avaliagao do prog-
néstico da daenga. O médico deve estar apto a informar
a familia detalhes sobre sua evolugao terapéutica, possiveis
limitagoes sociais, sobrecarga econémica, sobrevida esti-
mada e qualidade de vida do portador.

Risco Genético — E um risco estimado por calculos de
probabilidade ou estatisticas (riscos empiricos).

Nas doengas monogénicas, pode ser obtido a partir
do tipo de segregagao génica, por probabilidade. Assim,
nas autossomicas dominantes, o individuo afetado, hetero-
zigoto, tem um risco de 50% de transmitir o gene determi-
nante da doenga; se homozigoto paraessasituagao, o trans-
mitira a totalidade de seus descendentes. Na autossomica
recessiva, os pais, em geral sadios, sao heterozigotos. A
homozigose, determinante do quadro patolégico, é prova-
vel em 25%. dos cruzamentos. Os genes localizados nos
Ccromossomos sexuais transmitem, em geral, caracteres re-
cessivos. A heranga dominante ligada ao X, ou ao sexo,
é extremamente rara. Um homem portador de um gene
recessivo ligado ao X, o transmitird a todas as suas filhas
mulheres e a nenhum filho homem, pois estes receberao
oY paterno e ndo o X. Uma mulher, nas mesmas condigées,
o transmitird a 50% dos seus filhos que, se homens, expres-
sardo a doenga.

As doengas multifatoriais sdo o resultado da soma de
vdrios fatores (genéticos e ambientais). O célculo de risco
pelo principio das probabilidades nio é possivel. Utiliza-se
riscos empiricos que sao estimados pela frequéncia da ocor-
réncia destas doengas na populagao.

As doengas cromossomicas sao o resultado de erros
na divisdao celular ou de alteragoes do material genético.
Sua frequéncia é estimada em 1/150 nascidos vivos. Sao,
portanto, relativamente comuns, porém raramente recor-
rem em uma familia exceto nas translocacdes equilibradas.

A Decisdo Sobre a Escolha Reprodutiva — O aconselha-
mento deve ser tomado como uma orientagao fornecida
pelo médico. Para muitos geneticistas, o calculo refinado
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doriscode recorréncia nao é um ponto fundamental porém
deve ficar claro que ele se repete a cada gravidez. A forma
e o momento das informagées sao de importincia capital.
O médico deve ser capaz de perceber a ansiedade, o grau
de instrugao, a maturidade, o equilibrio emocional e o nivel
sécio-econdémico do casal ou do individuo que deseja acon-
selhamento genético. E de consenso geral a importincia
do suporte e reforgo psicolégico nestes individuos. Miluns-
ky (1979) ressalta o cariter nao diretivo e ndo coercivo do
aconselhamento genético. "’A insinuagao sobre esta esco-
lha, pelo médico, pode influenciar a decisao de um casal,
constituindo uma afronta moral a privacidade individual e
a autonomia reprodutiva”. Este ponto fundamental tem o
apoio de muitos geneticistas e do Comité de Experts em
Aconselhamento Genético da Organizagao Mundial de Sau-
de (WHO, 1969). Apesar de alguns autores colocarem os
aspectos sociais e eugénicos como um dos objetivos do
aconselhamento genético, a tentativa de reduzir a frequién-
cia de doengas genéticas por este método nao deve preva-
lecer sobre o seu cardter ndo coersivo.

Na prdtica, qual é o risco de uma crianga nascer com
uma doenga congénita ou uma malformagao? Segundo Fran-
cois (1981), nas familias sauddveis, ou seja, em que os pais
sdo normais e nao consanguineos, sem qualquer antece-
dentes, este risco é de 2 a 4%; se existir consanguinidade
parental este risco sobe a 5%. Portanto, nenhum médico
pode garantir que uma crianga vai ser normal mesmo em
familias sadias.

Sao frequentes as doengas genéticas em oftalmologia?
Nos paises do primeiro mundo 50% das criangas que fre-
quentam escolas para deficientes visuais ( 0 a 14 anos) sao
portadoras de doengas genéticas, sendo as principais causas
as malformagoes congénitas, o glaucoma, a catarata e o
retinoblastoma. Entre os jovens e adultos (15 a 50 anos)
predominam as distrofias de retina especialmente a retinose
pigmentar e a atrofia miépica como causas genéticas de
deficiéncia visual (20 a 25%). Na idade mais avangada essa
etiologia aparece apenas nas doengas degenerativas e no
glaucoma e diabetes, estes Gltimos multifatoriais.

O risco para cegueira contraindica a prole de um casal?
Reiteramos, o aconselhamento genético é apenas uma
orientagdo. Um casal pode desejar assumir este risco por
considerar essa deficiéncia superdvel através de uma educa-
cao especializada ou por acreditar que os recursos terapéu-
ticos oferecidos para a doenga em questao sejam razodveis.
Em nossa experiéncia pessoal com indi+4110s cegos temos
ouvido constantemente esta afirmagao ""a cegueira é uma
deficiéncia altamente limitante dentro da nossa sociedade
atual”.
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