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Resumo: Este artigo tem como objetivo analisar os fatores que moldam as culturas
materiais da biomedicina contempordnea. Trata do desenvolvimento historico das
técnicas diagnosticas e de como elas definem a “norma” e influenciam a evolugdo
dos comportamentos dos profissionais e dos familiares. Pretende-se esclarecer esses
processos a partir de uma reconstru¢do da evolugdo historica do diagnostico pré-na-
tal, seguida de uma andalise detalhada do caso de uma anomalia particular: as ACS,
ou seja, as aneuploidias dos cromossomas sexuais. Embora alguns casos de ACS
impliquem graves problemas de saude, que chegam a comprometer a propria sobre-
vivéncia do individuo, a grande maioria das criancgas que possui um nimero anormal
de cromossomas sexuais é afetada por uma deficiéncia que pode ser qualificada como
“menor” (em numerosos casos o diagnostico definitivo das ACS so se coloca na ado-
lescéncia). Assim, especialmente nos contextos em que existe o aborto legalizado, o
diagnostico pré-natal visibiliza a construgdo do “feto anormal” e o “risco de ter uma
crianga anormal” como fenomeno técnico-social, construido ao longo do tempo, de
maneira indissociavel, pelas técnicas da biomedicina, pela organizagdo do trabalho
médico, pelas limitagoes legais e pelas consideragoes socioculturais.

Palavras-chave: anomalias genéticas, diagnostico pré-natal, normalidade, técnicas
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Abstract: This article aims at analyzing the factors that mold the material cultures
of contemporary biomedicine. It considers the historical development of diagnostic
techniques, how they define the “norm”, and influence the evolution of conducts of
professionals as well as those of concerned members of the family. Following a brief
reconstruction of the historical evolution of pre-natal diagnostics, we present a de-
tailed case analysis of a particular anomaly: aneuploidy of the sexual chromosomes
(ACS). Although some cases of ACS may represent grave and even life-threatening

* Uma versao modificada deste artigo deve ser publicada na revista Quaderni Storichi.
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deficiencies, the great majority of children who possess an abnormal number of sexual
chromosomes experience relatively minor problems. In many cases, the very diagnos-

tic of ACS only surfaces during the person’s adolescence. Thus, especially in contexts

that permit legal abortion, the prenatal diagnosis of these syndromes renders visible
the construction of the “abnormal fetus” and the “risk of having an abnormal child”,

as a techno-social phenomenon that emerges over time through the interaction of
biomedical techniques, the organization of medical work, legal limitations, and so-

ciocultural considerations.

Keywords: biomedical techniques, genetic anomalies, normality, prenatal diagnostics.

Na Franga, desde 1975, a pratica da interrupcao médica da gravidez
(IMG) ¢ possivel sem limite de tempo (contrariamente a interrup¢ao volun-
taria que deve ser realizada antes da décima quarta semana) nos casos em
que a propria gravidez coloca a vida da mae em perigo, ou quando o feto se
mostra portador de uma doenga “grave e incuravel”. Mas o que ¢ uma doenga
grave? Qual ¢ o limite para uma anomalia aceitavel? Como o anormal se torna
inaceitavel?

Este artigo tem como objetivo analisar os fatores que moldam as cul-
turas materiais da biomedicina contemporanea. Trata do desenvolvimento
historico das técnicas diagnosticas e de como elas definem a “norma” e in-
fluenciam a evolucao dos comportamentos dos profissionais e dos familiares.
Consideramos esses comportamentos ndo apenas diante da anormalidade, mas
também em face da incerteza diagnostica que essas técnicas sao incapazes de
resolver e aos dilemas que elas colocam. Essas evolugdes que emergem logo
depois da Segunda Guerra Mundial estdo ainda em curso, o que obriga o histo-
riador a travar um dialogo estreito com as outras ciéncias sociais ¢ a embarcar
em um caminho que leve até um tempo presente.

Mais precisamente, este texto pretende esclarecer esses fendmenos a par-
tir de uma reconstrug@o da evolugao histérica do diagnostico pré-natal, segui-
da de uma analise detalhada do caso de uma anomalia particular: as ACS, ou
seja, as aneuploidias (nome pouco usual) dos cromossomas sexuais. Trata-se
de uma indicacdo-limite da IMG, ja que a grande maioria das criangas que
possui um nimero anormal de cromossomas sexuais ¢ afetada por uma defi-
ciéncia que pode ser qualificada como menor. No entanto, a defini¢do de uma
deficiéncia como “menor” ¢ muito subjetiva. Além disso, o problema nao se
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apresenta sempre nos mesmos termos, dependendo se a crianga ja existe (em
numerosos casos o diagnostico definitivo das ACS sé se coloca na adoles-
céncia), ou se a questdo ¢ decidir aceitar ou ndo o nascimento de uma crianga
“imperfeita”. Nos paises em que a IMG foi legalizada, a grande maioria dos
pais que recebe o diagnodstico de uma aneuploidia letal (como as sindromes
de Eduards e de Patau) ou de uma aneuploidia causadora de uma deficiéncia
mental importante (a sindrome de Down) decide interromper a gestagdo. Por
outro lado, as decisdes relativas as ACS sao muito variaveis e evoluiram jun-
tamente com as mudancas das técnicas de diagnostico pré-natal. O diagnosti-
co pré-natal dessas sindromes permite assim melhor identificar a construgao
do “anormal” como fendmeno técnico-social, construido ao longo do tempo,
de maneira indissociavel, pelas técnicas da biomedicina, pela organizagdo do
trabalho médico, pelas limita¢des legais e pelas consideragdes socioculturais.

0 desenvolvimento do diagndstico pré-natal: uma histéria de reencontros

As mulheres gravidas sempre acreditaram que um evento desagradavel
durante sua gestacdo — um acidente, um susto, uma grande tristeza — pudesse
conduzir ao nascimento de uma crianga imperfeita, ou, pior, de um “monstro”
(Daston; Park, 1998; Duden, 1991). Desde os anos 1970, o aperfeigoamento
do diagnéstico pré-natal (DPN) deu uma reviravolta nessa situacdo, ja que ndo
se tratava mais de apreensoes vagas, e, sim, frequentemente, da previsao de
um evento bem preciso.

O dispositivo do diagnostico pré-natal tal como conhecemos atualmente
surgiu nos anos 1970, gracas ao encontro particularmente fortuito de qua-
tro inovagdes técnicas — a amniocentese, a visualizacdo dos cromossomas
humanos, as pesquisas sobre os marcadores séricos durante a gestacdo e a
ecografia obstétrica — com um uma inovag¢ao social: a liberagcdo do aborto.!
A amniocentese (chamada anteriormente “drenagem amniética”) foi aplicada
inicialmente no tratamento de uma condic¢ao relativamente rara: o excesso de
liquido amniotico durante a gestagdo (poli-hidramnio). Nos anos 1950, essa
técnica foi utilizada para detectar uma condi¢do menos rara e frequentemente

! Sobre a historia do diagnostico pré-natal, ver Tansey e Christy (2000), Schwartz (2008), Harper (2008)
e Harper, Reynolds e Tansey (2010).
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fatal para o recém-nascido, tal como a incompatibilidade Rhesus (Rh) entre
mae e bebé — ou seja, a producgdo pela gestante de um anticorpo que destroi os
globulos vermelhos do feto. A retirada de uma pequena quantidade do liquido
amnidtico pelo sétimo més de gestacdo permitia verificar se uma destrui¢ao
desse tipo teria ocorrido; caso contrario, os médicos provocavam um parto
o mais rapidamente possivel a fim de realizar uma transfusao de troca que
eliminava os anticorpos maternos do sangue do recém-nascido. Esse pro-
cedimento limitou consideravelmente a mortalidade neonatal causada pela
incompatibilidade de Rh.

Em 1956, o aperfeicoamento dos métodos de visualizagao dos cromos-
somas permitiu a constatagdo de que certas anomalias congénitas eram con-
sequéncia da presen¢a de um ntimero anormal de cromossomas. Assim, a
sindrome de Down (denominada na época de “mongolismo”) foi redefinida
como a “trissomia 21, em funcdo da presenca de um cromossoma 21 a mais.
Nos anos 1960, os pesquisadores que estudavam as células fetais no liquido
amnidtico constataram que era possivel identificar as anomalias cromossomi-
cas desde seu estado de desenvolvimento, possibilitando assim o diagndstico
pré-natal dessas condicdes.

A ecografia, por seu turno, foi em suas origens uma técnica militar adap-
tada a obstetricia apenas nos anos 1950-1960. Inicialmente, sua fun¢do era
avaliar o tamanho e a posi¢ao da crianga no utero e detectar as gestagdes mul-
tiplas. Muito rapidamente, ela foi igualmente utilizada para guiar a retirada do
liquido amnidtico e limitar o perigo de indugdo de um aborto durante a amnio-
centese (a qual estava em pleno desenvolvimento como se acaba de lembrar).
Nos anos 1980, o aperfeicoamento da resolugdo dos aparelhos de ecografia
permitiu a adaptacao dessa técnica para o diagndstico de mas-formagdes fetais,
primeiramente as maiores, como a falta de um membro, e depois as mais leves.
Foi nessa época que os ecografistas estabeleceram que uma “claridade nucal”
(ou seja, a distancia entre a pele da nuca e a coluna) maior que a média em um
feto de 12 a 16 semanas indicava uma probabilidade maior de trissomia 21.

No mesmo periodo, nos anos 1980, os bioquimicos elaboraram o que
serd chamado de “teste triplo”: um teste sanguineo que permite medir a quan-
tidade de trés proteinas no sangue da futura mae.? Uma taxa excepcionalmente

2 As trés proteinas sdo a HCG — gonadotrofina coriénica humana —, um horménio secretado pela placenta,
o estriol ndo conjugado, produzido pelo feto, e a alfafetoproteina.
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elevada dessas proteinas indica uma possibilidade mais elevada nao apenas
de trissomia 21, mas também de desordens importantes do desenvolvimento
neurologico no feto tal como a spina bifida. Em outras palavras, o teste triplo
veio, assim, completar o dispositivo DPN na forma como ele se desenvolvera
a partir dos anos 1990 (Vassy, 2006).

Do diagnéstico ao rastreamento

Se, nos anos 1950 e 1960, o diagnodstico pré-natal era ainda essencial-
mente confinado aos laboratorios de pesquisa (sendo, portanto, um assunto
de cientistas), seu estatuto mudou dramaticamente nos anos 1970, a partir da
liberagdo do aborto na maioria dos paises ocidentais. A partir de entdo, os mé-
dicos que detectavam um problema grave no feto podiam propor de forma ab-
solutamente legal uma interrupgéo da gravidez.? Essa possibilidade acelerou o
ritmo das inovagdes tecnologicas e levou a uma mudanga de natureza do DPN.

De fato, se o dispositivo do DPN foi inicialmente destinado unicamen-
te a um grupo restrito de mulheres que poderiamos definir como “de risco”,
principalmente em fun¢ao de uma histéria familiar de doenca hereditaria ou
de sua idade (a frequéncia de certas anomalias, como a sindrome de Down,
aumenta nas maes mais velhas), na verdade ele foi rapidamente expandido ao
conjunto de mulheres gravidas. Assim, por exemplo, o teste triplo inicialmen-
te realizado unicamente nas mulheres com mais idade foi indicado, a partir
dos anos 1990, a todas as mulheres gravidas, independentemente de sua idade.
Do mesmo modo, o duplo movimento de integragdo das ecografias no acom-
panhamento de rotina da gestacdo e do aumento de sua capacidade de detec-
¢do das anomalias fetais acabou transformando essa técnica em um método
de controle dessas mesmas anomalias. No comego do século XXI, portanto,
a generalizagdo do teste triplo e das ecografias colocou a quase totalidade
das gestantes de paises industrializados na categoria “de risco” (Vassy, 2005,
2006). Paralelamente, o aperfeicoamento dos testes genéticos e da tecnologia

3 Os médicos fizeram tais propostas bem antes da legalizagdo oficial do aborto. Além disso, durante os
anos 1960, um aborto era frequentemente proposto as mulheres que tomavam talidomida (um medi-
camento que conduzia a mas-formagdes fetais graves) durante a gestagdo. Essa era, no entanto, uma
abordagem que se situava entre a zona do proibido e do toleravel.
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médica de imagem aumentou de maneira importante o nimero de condigdes
suscetiveis de serem rastreadas antes do nascimento.

Pois se determinadas mas-formagdes fetais, tais como as anomalias car-
diacas, so6 podiam ser detectadas em um estagio avangado da gestacdo, outras
anomalias podiam ser detectadas muito mais cedo. Assim, uma suspeita de
trissomia 21 despertada pelo resultado anormal do teste triplo ou pelas ima-
gens de ecografia podia ser rapidamente confirmada por uma retirada das cé-
lulas da placenta — CVS (chorionic villus sampling) —, uma técnica aplicavel
da nona até a décima primeira semana da gestagcdo. Ora, a detecgdo precoce
pode favorecer a IMG. Muitas mulheres se sentem de fato “menos gravidas”
antes que sua gravidez se torne visivel ou que percebam os movimentos do
feto. Assim, diversos autores comentaram o desenvolvimento de uma nor-
ma social conforme a qual uma mulher (especialmente se ela nao teve difi-
culdades para conceber um filho) ndo se percebe como “verdadeiramente”
gravida e ndo anuncia a gravidez para seus familiares antes que seu feto seja
diagnosticado como “normal” (Rothman, 1986). As técnicas que possibilitam
um diagnoéstico cada vez mais precoce das mas-formacgdes fetais sdo, dessa
maneira, suscetiveis de contribuir para a eliminagdo dos fetos avaliados como
“duvidosos”. Em outras palavras, podem aumentar a tendéncia de continuar a
gravidez quando o feto ¢ certificado como “sem problema”.*

Atualmente, ¢ possivel, com um simples exame de sangue, determinar o
sexo da crianca por nascer a partir da sétima semana de gestacao. E ¢ verdade
que um teste realizado tdo cedo na gestagdo pode tornar menos traumatica
a decisdo de abortar o feto que sofre de uma patologia ligada ao sexo (por
exemplo, a hemofilia). Em uma sociedade que favorece o nascimento de fi-
lhos masculinos, tal teste pode também facilitar a eliminacao seletiva de fetos
de sexo feminino. Entretanto, devemos reconhecer que ¢ raro que se realize
um teste de maneira tdo precoce e que a maioria dos casos de DPN se faz em
um estagio mais avangado da gestagdo. Alias, as técnicas empregadas nem
sempre fornecem resultados confiaveis. Se a questdo “é menino ou menina?”

* Na Franga, um aborto prevenido do diagnostico de uma anomalia fetal ¢ sempre classificado como IMG,
mesmo se a mulher encontra-se durante os prazos legais de interrup¢do voluntaria da gravidez (IVG,
menos de 14 semanas), e ¢, portanto, um controle mais restrito. Se tal diagnostico se fez suficientemente
cedo, a mulher pode se dirigir a outro centro, ocultar o histérico do diagnodstico pré-natal e demandar uma
IVG, embora parega que tais casos sejam relativamente raros (Mangione et al., 2008).
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tem quase sempre uma resposta simples, nao ¢ o caso com a detec¢ao de ano-
malias. Detectar uma anomalia ndo € necessariamente suficiente para prever
a condigdo real da crianga por nascer, sua expectativa de vida e a severida-
de dos sintomas. A deteccdo das ACS ilustra exatamente essas dificuldades e
incertezas.

As aneuploidias dos cromossomas sexuais (ACS): um diagnéstico “acidental” de
uma condicdo indeterminada

O diagnostico das aneuploidias dos cromossomas sexuais constitui um
caso tipico de inércia tecnoldgica, um tipo de “efeito de bola de neve”: quando
uma inovagdo tecnoldgica produz resultados e dilemas imprevistos e, simul-
taneamente, provoca uma evolucao das defini¢des — por um lado — da norma,
e — por outro — dos desvios em relacdo a essa mesma norma.

O aumento do diagndstico de aneuploidias de cromossomas sexuais a
partir dos anos 1980 €, de fato, o resultado inesperado, por um lado, da difu-
sdo do teste triplo, e, por outro, o aperfeicoamento da resolucdo de imagens
ecograficas. Como ja assinalado, esses dois testes foram introduzidos antes de
tudo para checar a presenca da sindrome de Down. Com base nos resultados
do teste triplo, nas medidas tomadas durante a ecografia e na idade da pacien-
te, o médico comunica a gestante sua “porcentagem de risco” indicando a
probabilidade de dar luz a uma crianga trissdmica. Quando essa porcentagem
ultrapassa o risco de aborto espontaneo provocado pela amniocentese (situado
em torno de 1% a 1,5%), os médicos propdem esse procedimento a mulher,
0 que causou de fato um consideravel aumento no nimero de amniocenteses
realizadas anualmente. Estimamos assim que atualmente, na Franca, 17% das
mulheres gravidas fazem esse teste. E ¢ nesse momento que algumas delas
aprendem que, mesmo se o feto ndo padece da sindrome de Down, possui,
todavia, um niimero anormal de cromossomas sexuais — uma situacao total-
mente imprevista pela maioria dos pais.

Algumas informacgdes suplementares sobre as ACS podem ser uteis.
Como ¢ sabido, os individuos “normais” sdo munidos de 23 pares de cromos-
somas: 46,XX, no que diz respeito as mulheres, e 46,XY no caso dos homens.
No que diz respeito as trés ACS mais frequentes, os homens que tém a sin-
drome de Klinefelter possuem um cromossoma X suplementar (47,XXY), as
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mulheres que tém a sindrome de Turner t€m um tinico cromossoma X (45,X0)
enquanto as “mulheres de triplo X possuem uma cépia suplementar desse
cromossoma (47,XXX). A sindrome de Turner ¢ associada ao pequeno tama-
nho, a obesidade e a um rosto tipico. Ainda por cima, as mulheres 45,X0 sdo
sempre estéreis. A sindrome de Klinefelter, por seu lado, implica no subdesen-
volvimento dos d6rgdos sexuais externos, o desenvolvimento de seios no ho-
mem ¢ uma alta probabilidade de esterilidade. Essas duas sindromes também
sdo ligadas a problemas de satde: as meninas 45,X0 correm um risco mais
alto de diabetes e de doencas cardiovasculares, enquanto os meninos 47,XXY
tém um risco maior de cancer de mama e de osteoporose. As meninas 47, XXX
tém uma aparéncia fisicas proxima a norma, sio férteis e, via de regra, nao
tém problemas maiores de satide, mas frequentemente ostentam dificuldades
de aprendizagem e de orientacdo (Kamischke; Ziteman; Nieschlang, 2004;
Sybert; McCauley, 2004; Visootsak; Graham Jr., 2006).°

E importante sublinhar o fato de que a evolugdo da técnica desempe-
nhou um papel-chave ja na classificagao das ACS. A sindrome de Turner foi
descrita em 1938 e a de Klinefelter em 1942. Ja nessa época, os cientistas
detinham conhecimentos bastante precisos sobre o papel dos hormonios na
formagao dos tragos sexuais. Entretanto, essas sindromes foram originalmen-
te classificadas como desordens endocrinicas acompanhadas de disfungdo do
desenvolvimento dos 6rgdos sexuais, sendo, portanto assimiladas as outras
situacdes denominadas entdo como infercede (fala-se hoje de “desordens do
desenvolvimento sexual”). Pesquisas laboratoriais em animais procuravam
“masculinizar” os fetos com formula cromossomica feminina (XX), injetando
hormoénios de machos na fémea gravida, e, contrariamente, “feminizar” os
com formula cromossdmica XY com uma inje¢cao de hormonios sexuais de
fémeas (Oudshoorn, 1994).

Os anos 1930 representaram a idade de ouro da endocrinologia e, se
consideramos que os individuos acometidos das sindromes de Turner ou
Klinefelter sdo estéreis e ostentam anomalias dos 6rgdos sexuais exteriores,
¢ facil compreender a logica que levou os cientistas da época a conclusdo de

> Eu ndo inclui neste artigo o debate sobre homens XYY, anteriormente classificados por alguns especia-

listas como possuidores de “tendéncias criminais”, entre outros desvios, mas considerados atualmente
pela maioria dos especialistas como “normais”, apesar do fato desse cariotipo ser também associado a
um risco mais elevado de problemas de aprendizagem.
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que essas anomalias eram o resultado de disturbios endocrinologicos durante
o periodo pré-natal. Vieram entdo os anos 1950 e 1960, quando — parcialmente
em fungdo das observagoes sobre os efeitos dramaticos do bombardeamento
de Hiroshima e de Nagasaki e das experiéncias nucleares em seres vivos — foi
a genética que passou a ocupar gradativamente a frente do palco. O interesse
nas modificagdes do material genético contribuiu para o desenvolvimento de
estudos sobre os cromossomas humanos e, por extensdo, para a redefinicao
das sindromes de Turner e de Klinefelter como anomalias ndo mais hormonais
e, sim, cromossomicas.

Determinante na classificagdo das anomalias, a técnica desempenha um
papel igualmente primordial na propria criagdo do normal e do patoldgico,
pois ¢ a técnica ela mesma que “descobre” uma anomalia que ndo seria neces-
sariamente visivel durante um exame clinico e/ou que nao era percebida como
tal antes. Assim, muitos portadores de ACS nao sabem que possuem tal ano-
malia. Percebem-se e sdo percebidos por outros — e frequentemente também
por seus médicos — como “normais”, isto €, como individuos incluidos dentro
dos limites da varia¢do normal de tragos fisicos e de inteligéncia.® Uma pes-
quisa constatou que, na Dinamarca, trés quartos dos homens com a sindrome
de Klinefelter nao estdo a par de sua condicdo e, se pode supor, tampouco sao
muito perturbados por suas manifestagdes (Bojesen; Juul; Gravholt, 2003).”

Imagens de “anormais”

Mudangas nas técnicas modificaram, portanto as classificagdes rotinei-
ras. Ao mesmo tempo, transformaram ndo somente as identidades dos pacien-
tes, mas também as representacdes da saude e da deficiéncia (Hacking, 2002).
Pois, como vimos no caso das ACS, as técnicas médicas modificaram o olhar
dirigido para os corpos dos “desviantes”, provocando, desde o periodo entre
as duas guerras, uma evolucdo de perspectivas.

Isso ¢ menos verdadeiro para as mulheres 45,XO, por causa de sua aparéncia fisica atipica. Também, os
socidlogos constataram que a esterilidade ¢ considerada um problema maior por essas mulheres e suas
familias.

Os especialistas sdo favoraveis a rapida detecgdo da sindrome de Klinefelter e do tratamento hormonal
dos meninos 47,XXY, desde que tal tratamento priorize a apari¢ao de sinais sexuais secundarios na ado-
lescéncia, e, mais tarde, limite os riscos de perda de massa dssea e muscular.
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Os primeiros artigos sobre a sindrome de Turner e de Klinefelter, que
datam do periodo “pré-cromossomial” nos anos 1930, 1940 e 1950, vém com
ilustragdes de individuos com essa condicdo. Via de regra, os sujeitos estdo
nus ¢ fazem poses codificadas para apresentacdo nas publicagdes médicas:
fotos de frente e de perfil mostrando os corpos imdveis e desvestidos, sem
expressdo facial (de fato, os rostos sdo em geral invisiveis, a ndo ser que os
olhos sejam mascarados; em particular quando o sujeito ¢ um adolescente).®
Essas imagens, que parecem com as de pessoas procuradas pela policia, “pa-
tologizam” os sujeitos. A ocultacdo dos rostos e a utilizacdo de pseudonimos
ou a omissao de nomes tinham sem duvida como objeto proteger os pacientes
e evitar que fossem estigmatizados. Entretanto, como comenta a pesquisadora
norte-americana Alice Dreger (2000, p. 162): “E terrivel constatar como esse
tratamento logo desumaniza.” O individuo se tornou o efeito de um prototipo
de alteridade, se vendo destituido de sua identidade pessoal.

No final do século XX, as imagens das ACS foram consideravelmente
modificadas de forma a traduzir uma atitude mais aberta em relacdo a pessoas
com deficiéncia — abertura promovida, entre outros fatores, pelo ativismo dos
doentes e de seus familiares. Nas publicacdes recentes, as pessoas fotografa-
das mostram o rosto e olham para o leitor, as vezes com um sorriso (Tartaglia
et al., 2008, 2010; Visootsak et al., 2007). E bem possivel que essas pessoas,
ou seus tutores legais, no caso de criancas ou de pessoas que sofrem de uma
deficiéncia mental profunda, tenham dado seu consentimento prévio para a
publicacdo de sua foto numa revista médica. Entretanto, o acimulo de rostos
e de corpos estranhos, dismorfoldgicos, e sua justaposi¢do a explicagdes deta-
lhadas dos tragos fisicos ligados a uma ou outra ACS terminam por sublinhar,
apesar de tudo, a diferenga entre os “normais” e os “anormais”, salientando de
novo sua alteridade.

A visibilidade da alteridade e as decisdes dos pais

Antes da generalizagdo do DPN tal como o descrevi, o diagndstico das
ACS ocorriam as vezes no nascimento (algumas das meninas portadoras da

8 Ver, para exemplo, Roussell (1953), Jackson e Sougin-Mishaban (1953), Therman et al. (1961), Tefler et
al. (1970), Thorburn e Martin (1971).
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sindrome de Turner nascem com edemas importantes nos pés, nas maos € na
nuca, e também ostentam um tipo particular de rosto, enquanto certos meni-
nos com a sindrome de Klinefelter nascem com os 6rgaos sexuais exteriores
pouco desenvolvidos) ou, mais frequentemente, na adolescéncia ou mesmo
na idade adulta, quando no decorrer de uma investigacdo das causas de este-
rilidade. Hoje, em compensacdo, as ACS sao detectadas, em geral, durante a
gestacdo. As consequéncias dessa transformagao sdo muito profundas e pene-
tram no cerne da questdo que inspira esta analise — isto ¢, na maneira em que
o desenvolvimento de técnicas de diagnostico influi na defini¢do da “norma”
e na evolucdo das atitudes frente a anormalidade.

As ACS ndo colocam a vida diretamente em perigo, ndo influenciam
muito a expectativa de vida e, na grande maioria de casos, ndo representam
nem grande retardo mental, nem deficiéncia fisica particularmente severa.’
Constituem, entretanto, uma deviacdo em relacdo a norma, que € frequen-
temente anunciada aos pais antes do nascimento de seu filho, os obrigando
a fazer uma decisdo sobre o destino da crianga. Ainda por cima, o dilema
suscitado por essas informagdo se encontra aqui agravado pela natureza das
proprias operagdes diagnoésticas, pois a informacdo anuncia a existéncia de
um problema, mas omitindo qualquer pronunciamento sobre sua gravidade.
As ACS sdo condigoes de expressdo enormemente variavel, certos individuos
permanecendo sem problema maior de saude, sem tracos fisicos que chamem
atengdo e, quando muito, com problemas leves de aprendizagem. Outros “in-
dividuos ACS”, pelo contrario, tém uma aparéncia fisica que os desvia mais da
norma e sofrem problemas de saude mais sérios, além de dificuldades maiores
de aquisi¢do de linguagem e de raciocinio.'® Tudo isso torna o dilema dos pais
ainda mais dramatico.

° Os epidemiologistas constataram que as mulheres com a sindrome de Turner vivem em média dez anos a
menos que as portadoras da formula cromossomial normal, mas tal constatagao se deu com as mulheres
que ndo se beneficiaram de um acompanhamento médico intensivo durante a pequena infancia, como
destacado por Schoemaker et al. (2008).

10 Um acompanhamento dos individuos diagnosticados com ACS no nascimento revelou que alguns che-
garam a realizar estudos superiores, enquanto outros nao conseguiram seguir uma escolaridade normal;
alguns conseguiram obter um emprego qualificado e estavel, enquanto outros nunca foram empregados
(Bender; Linden; Harmon, 2001; Bender; Linden; Robinson, 1993; Robinson; Bender; Linden, 1992).
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\

De maneira geral, a decisdo quanto a “aceitabilidade” de uma crianga
portadora de uma ACS depende das atitudes das mulheres gravidas e de seus
esposos em relacdo aos corpos imperfeitos, suas experiéncias pessoais, sua
escala de valores e, frequentemente, a informagdo que recebem ou colecionam
sobre a condigdo que afeta seu filho por nascer (Rapp, 2000). Um dos elemen-
tos que pesam sobre a decisdo parental parece ser exatamente a visibilidade
da alteridade, isto ¢, a aparéncia do feto. Essa atitude se mantém tanto antes
quanto depois do nascimento.

Antes do nascimento, as ecografias dos fetos portadores da sindrome
de Turner ja com 10-14 semanas de gestacdo mostram, em certo numero de
casos, tragos grosseiramente anormais (translucéncia nucal, hidropsia fetal,
edema muito acentuado) e a anomalia constatada no feto abortado contribui,
depois da operagdo, para legitimar a escolha de uma interrupgao de gravidez."
Tanto que, quando o feto é visto como “monstruoso”, ¢ mais facil para a mu-
lher aceitar um aborto terapéutico. Por outro lado, algumas anomalias cons-
tatadas no inicio da gestagdo somem depois, ou regridem, tornando-se, até a
crianga nascer, muito discretas (Baena et al., 2004; Vladareneau et al., 2006).'?
Uma solucdo possivel aos dilemas diagndsticos seria atrasar o aborto e seguir
o desenvolvimento do feto. Se as anomalias ndo somem, seria ainda possivel
propor uma IMG tardia, até mesmo durante o terceiro semestre de gestagao.
Tal solugdo, entretanto, ¢ mais dificil para a mulher.'

Nao ¢ facil obter dados precisos sobre a taxa de abortos que decorrem
do diagnostico pré-natal para as diferentes ACS, pois o pequeno tamanho
dos conjuntos estudados torna dificil qualquer generalizacdo (Mansefield;
Hopfer; Mareteu, 1999; Meschede et al., 1998). Podemos, entretanto, per-
ceber certas tendéncias. Assim, a taxa de abortos para a sindrome de Turner
oscila entre 60% e 80%, uma propor¢ao mais ou menos estavel em longo

Da mesma forma, o prognostico referente as meninas 45,X0, no qual a anomalia ¢ constatada pela
ecografia, considera-se como sendo mais severo que o das meninas com a sindrome de Turner, cujo
diagnostico ¢ feito de maneira acidental, unicamente sobre a base da amniocentese. Isso representou um
argumento suplementar em favor dos abortos de Turner visiveis através da ecografia (Papp et al., 2006).
Nao ¢ inutil lembrar que certos fetos malformados sdo abortados espontaneamente

Ao contrario, quando o diagnostico de ACS ¢ formulado tardiamente durante a gravidez por uma técnica
como a CVS (chorionic villus sampling), que podemos utilizar a partir da décima, décima segunda sema-
na de gravidez, ao invés das 16 ou 18 semanas que sdo necessarias para uma amniocentese, a proporgao
de mulheres que decidem abortar é mais elevada (Shaffer; Caughey; Norton, 2006).
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prazo. Por outro lado, a taxa de aborto ligado a sindrome de Klinefelter ¢ a de
abortos para trissomia 47,XXX (entre 30% e 60%) parecem estar diminuindo
(Boyd et al., 2010).

As razdes evocadas para explicar esses dados colocam em relevo a evo-
lucdo da definicao do “normal”, assim como o papel das ciéncias sociais nas
operagoes classificatorias implicitas ou explicitas. Nos anos 1960 ¢ 1970, as
pesquisas socioldgicas e sanitarias realizadas na Gra-Bretanha e nos Estados
Unidos — em abrigos para criangas com deficiéncia mental, escolas especiais
de aprendizagem, institui¢des socioeducativas e prisdes — tinham revelado um
nimero estatisticamente significativo de pessoas portadoras de ACS nessas
instituigdes. Consequentemente, todas as ACS foram vistas como um motivo
suficiente para terminar uma gravidez comprometida (Garvey; Mutton, 1973;
Hook, 1974; Speed; Johnston; Evans, 1976; Tennes et al., 1975). Depois, nos
anos 1990, novas pesquisas realizadas, dessa vez, na populagdo geral (isto &,
o conjunto de criangas nas creches e nas escolas, etc.) mostraram a relativa
“normalidade” dos homens 47,XXY (que frequentemente nem sabem que sao
portadores de uma condi¢do particular), a fertilidade das meninas XXX (que
faz com que elas sejam menos “desviantes”) e, finalmente, o fato de que os
individuos mosaicos (que possuem uma mistura de células aneuploidias e cé-
lulas normais) ndo sofrem de manifestacdes patologicas perceptiveis. Essas
observagdes poderiam ter levado a uma diminui¢do das interrupg¢des de gravi-
dez ligadas a essas situag¢des (Christian et al., 2000).'

Em todo caso, a visibilidade da anomalia representa um elemento de-
cisivo. Os motivos principais evocados pelos pais que escolheram o aborto
por causa de ACS sdo o desenvolvimento sexual anormal e a infertilidade.
Os pais invocam com menos frequéncia os problemas gerais de saude ou as
dificuldades de aprendizagem.'® Assim, ha via de regra menos abortos para

4 Devemos acrescentar, entretanto, que a combinagdo de uma trissomia e outras anormalidades detectadas
na ultrassonografia (uma aneuploidia grave) ¢ frequentemente vista como um sinal de que a crianga tera
varios problemas de satide (Hamamy; Dahan, 2004).

A analise das decisoes parentais sobre a IMG (dadas as limitagdes decorrentes do pequeno niimero de
casos estudados) sugere que, de fato, a ligeira diminui¢ao do QI e a possibilidade de dificuldades escola-
res gozam de um papel menor na decisdo de interromper uma gravidez que a existéncia de uma anomalia
visivel (Hamamy; Dahan, 2004; Holmes-Siedle; Ryynane; Lindenbaum, 1987; Mezei et al., 2004).

3
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os fetos XXX, que tém dificuldade de aprendizagem, mas que possuem uma
aparéncia fisica “normal”, podendo também ter filhos, do que os fetos 45,X0
que gozam de uma inteligéncia e capacidade de aprendizagem proximas da
“norma”, mas que padecem de esterilidade e de diferencas somaticas visiveis
(Hamamy; Dahan, 2004).

A\l v /4 v v
Por causa do risco”: uma eugenia condicional

Desde que existe DPN, ¢ comum que uma mulher gravida seja informada
que a crianga na sua barriga tem certa probabilidade de desenvolver uma ma-
formagao especifica e essa informacao a transforma em uma “administradora
racional dos riscos” (Samerski, 2009).

Para os médicos obstetras e os conselheiros genéticos que discutem o ris-
co no contexto do DPN, esse termo descreve unicamente os riscos inerentes na
crianga por nascer. Entretanto, a evolucao histérica das técnicas diagndsticas
desde 1945 criou uma multitude de situagdes que poderiam ser consideradas
“de risco”.

Em primeiro lugar, ¢ preciso citar os riscos ligados a medicalizacdo do
corpo das mulheres gravidas. Muitas vezes, as mulheres que rejeitaram a am-
niocentese explicam sua decisdo dizendo que ndo queriam “correr o risco”
(Markens; Browne; Press, 1999). Muitas mulheres sabem que o DPN pode
produzir dilemas que sdo dificeis de resolver (Williams et al., 2005). Algumas
se indignam pelo fato de que as novas técnicas diagnosticas as colocam numa
situacdo que julgam intoleravel: “Estou furiosa porque estou obrigada a fazer
essa escolha.” (Van Berkel; Van der Welle, 1999, p. 157).

Ha especialistas que se opoem a IMG por condi¢des que ndo ameagam
a sobrevivéncia imediata da crianga. Argumentam que toda vida possui um
valor € ndo ha nenhum motivo para supor que uma pessoa deficiente e sua fa-
milia sejam mais infelizes que uma pessoa valida (“normal”) e seus familiares
(Ash, 1999; Parens; Ash, 2000). Sublinham o fato de que, apesar das decisdes
sobre IMG serem apresentadas como sendo inteiramente pessoais, ¢ de fato
dificil avaliar o peso das pressdes que as mulheres sentem para se submeter
ao DPN e para fazer “uma escolha racional” (Gross, 2010; Van den Dale,
2006). Outros especialistas colocam a énfase nas dificuldades de administrar a
deficiéncia da crianca experimentada pela propria crianga, por seus pais, suas
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relagdes proximas e distantes (Hashiloni-Dolev, 2006) e, finalmente, para a
sociedade como um todo.'®

Sem duvida, a generalizacdo dos testes pré-natais para o conjunto de mu-
lheres gravidas, que transformou um método reservado a uma pequena fragio
de mulheres “de alto risco” em uma intervengao se saude publica destinada
a toda a populagdo feminina, foi associada a exortacdo feita as mulheres de
usar “corretamente” os recursos da medicina, para limitar o nimero de nasci-
mentos de criangas problematicas. Tal obrigacdo moral para as gestantes — de
zelar pela satude do filho por nascer — certamente ndo ¢ novidade, mas, desde
os anos 1970, a introducao do DPN e da IMG mudaram radicalmente as con-
di¢des para alcancar essa meta (Ward, 2002).

Se considerarmos agora o lado dos profissionais de satde implicados
na “administragdo racional do risco”, os geneticistas se defendem contra as
acusagoes que recebem frequentemente — que praticam um tipo de eugenia —
lembrando que esse termo implicaria necessariamente a vontade de manipular
a reserva de genes de uma populacdo determinada. Na nova genética clinica,
eles dizem se fundamentar na liberdade de escolha das familias e ndo visam
nenhuma interveng¢do para influenciar a frequéncia de genes em uma dada po-
pulagdo (Harper; Reynolds; Tansey, 2010; Paul, 1995; Schwartz, 2008).

Depois do fim das utopias eugenistas que marcaram a medicina durante o
periodo entre as duas guerras (e, lembremos, ndo era sé nos paises autoritarios
tais como a Alemanha nacional-socialista), ¢ inegavel que a quase totalidade
dos geneticistas abandonou toda pretensdo de eliminar a reserva de “maus
genes”. Os defensores dos testes em massa também tém razdo quando dizem
que as técnicas de DPN ndo detectam apenas as doengas genéticas, mas tam-
bém muitas condigdes nao hereditarias, tais como os erros na formacao dos
espermatozoides e dos 6vulos que ddo inicio a maioria de aneuploidias, assim
como os acidentes do crescimento fetal. Entretanto, essas técnicas objetivam
reduzir o peso global dos problemas de saude nas populagdes enquadradas
e, portanto, a melhoria do estado de satide dessas populagdes. Nesse sentido,

16 Em Israel, fala-se em “risco de vida” no contexto da DPN, e a interpreta¢do usual € que o termo “vida”

refere-se a mae e do perigo para o feto. Um médico israclense contou, com aprovagido da mesma, a histo-
ria de uma jovem que queria fazer a amniocentese de qualquer jeito, explicando que, se esta intervengao
induzisse a um aborto, ela ficaria triste por um tempo, mas que, se ela tivesse um filho com sindrome de
Down, “sua vida acabaria” (Ivry, 2009, p. 204); o feto revelou-se trissomico.
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seria possivel arguir que ela significa uma abordagem eugénica no sentido
original do termo, isto €, o estudo de todos os fatores sob o controle humano
suscetiveis de melhorar a “qualidade” das geragdes futuras.!’?

Contudo, a aspiragdo de reduzir o nimero de criangas “anormais” em
uma determinada sociedade se choca contra um problema maior, a saber, a
incerteza substancial nos diagndsticos. Em muitos casos, o DPN indica uni-
camente a possibilidade de um problema, sem fornecer informacdo precisa
quanto a sua gravidade. Os eugenistas de antigamente podiam ostentar uma
impressionante certeza em relagdo aos seus objetivos e os meios que preten-
diam usar para alcangd-los. Em 1927, em um famoso veredito do processo
Buck versus Bell, o juiz da Suprema Corte norte-americana, Oliver Wendell
Homes Jr., mandou esterilizar Carrie Buck com a justificacdo: “trés geragdes
de imbecis ja bastam”. Isso, sem se dar o trabalho de verificar se Carrie Buck,
sua m3e Emma e sua filha Vivian sofriam efetivamente de “debilidade men-
tal” ou de qualquer outra condi¢@o hereditaria (Lombardo, 1985). No século
XXI, os especialistas tém a sua disposigdo meios técnicos incomparavelmente
mais poderosos, mas, paradoxalmente, possuem menos certezas.

Os debates sobre o DPN se centraram na questao das deficiéncias diag-
nosticadas. A gestante deve escolher se vai aceitar ou ndo tornar-se mae de
uma crianca “anormal”. Esses debates omitem, todavia, um elemento-cha-
ve da evolucdo recente dessas técnicas, que surge s6 nas ultimas décadas: a
passagem do diagnostico de uma ma-formagdo averiguada ao de um risco
desconhecido. A mesma coisa acontece com a sindrome de Down, uma das
condi¢des que originalmente inspirou os desenvolvimentos dos novos méto-
dos de diagnostico, que, apesar de tudo, também tem implicagdes muito vari-
aveis para a disfun¢@o mental e fisiologica.'® Essas complicac¢des, porém, se
revelam muito mais graves no caso das ACS, pois ¢ muito dificil prever tanto
o nivel das dificuldades reais que a crianga tera de enfrentar quanto a eficacia
das intervencdes médicas e educativas suscetiveis de atenua-las. Entretanto,

17" As decisdes em saude publica, no entanto, sdo quase sempre baseadas em um calculo probabilistico dos
riscos, e, desde a disseminagdo da ultrassonografia diagnostica de rotina e do teste triplo, o DPN entra
totalmente dentro desta logica.

18 Como explicou uma mulher que hesitou em enfrentar um diagndstico dessa sindrome: “Encontrei crian-
¢as com sindrome de Down que eram bonitas, agradaveis, inteligentes, alguns até mesmo frequentaram
as escolas normais [...] mas também vi criangas com sindrome de Down que eram severamente retarda-
das.” (Van Berkel; Van der Weele, 1999, p. 155).
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uma vez que o diagnostico foi feito, as gestantes ndo conseguem escapar da
necessidade de decidir se elas querem ou ndo continuar a gravidez.

E, para melhor entender como as mulheres enfrentam a incerteza pro-
duzida pela técnica no momento em que esta aumenta o nivel da informacao,
o historiador deve ceder ao antropologo. Os pesquisadores que estudaram as
atitudes vis a vis do DPN de mulheres judias religiosas no Israel constataram
uma diferenga entre as que pertencem a corrente religiosa “moderna” e as que
se afiliam a corrente ultraortodoxa. As primeiras apoiaram sem hesitagdo o
DPN. Uma delas explicou: “Deus foi generoso comigo. Me permitiu aprender
a tempo que meu feto era trissomico.” No caso das mulheres ultraortodoxas,
pode-se aceitar o aborto terapéutico (o judaismo ndo possui nenhuma inter-
dicdo categorica), mas somente se ha certeza de que o feto padece de uma
ma-formacgdo grave e irreversivel. Elas legitimam suas atitudes baseadas na
diferenga entre as decisdes que decorrem de um saber empirico certo (dia-
gnosis) daquelas fundamentadas em um saber prospetivo (pro-gnosis). Se, por
exemplo, a ecografia mostra claramente que o feto ndo tem cérebro e, portan-
to, ndo ¢ viavel, a mulher pode sempre orar para que essa situagdo se reverta,
mas, nesse caso, ela pede um “milagre explicito” (semelhante a parada do sol
pedido por Josué na Biblia), quase impossivel de conseguir. Por outro lado,
se o futuro do feto esta incerto, a mulher pode orar para que haja um “milagre
implicito”, muito mais provavel. Um aborto decidido com base em um sim-
ples risco coloca em questdo sua confianga em Deus (Gross; Shuval, 2008).

Conclusdo

A tese defendida nesse contexto ¢ que as decisdes que seguem um diag-
noéstico pré-natal de ACS consistem em reagdes ao antiincio de um risco, “cria-
do” pela evolugdo das técnicas cunhadas para refinar a capacidade de deteccao
de anomalias. Entretanto, o aperfeicoamento das técnicas de diagnostico pré-
natal terd, com toda probabilidade, um resultado paradoxal: o aumento da in-
certeza no prognostico. Hoje, essas técnicas revelam um nimero crescente de
condicdes ditas “de expressdo variavel”, isto ¢, que implicam problemas em
certos individuos e ndo em outros. Nao € incomum que um “conselheiro gené-
tico” explique para uma mulher gravida que a crianca em gestagcdo tem 20%
de chance de ser portadora de uma doenga grave, 30% de chance de sofrer
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de problemas de saude moderados e 50% de chance de gozar de boa saude.
Em tal situacao, a mulher deve decidir se ela quer interromper a gravidez de
risco, uma situacdo que poderiamos chamar de “eugenismo condicional”. A
definicdo da crianga por nascer como sendo (ou nao) “aceitavel” e “normal”
ndo depende da dia-gnosis, e, sim, da pro-gnosis: uma aposta quanto a um
futuro incerto.

Traduzido do francés por Paula Sandrine Machado,
Lucas Besen e Claudia Fonseca.
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