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Algumas criancas e
adolescentes da familia
do roceiro José de
Andrade Pereira, incluindo
dois de seus trés filhos,
tem mucopolissacaridose
tipo VI, doenca rara

que compromete 0
desenvolvimento dos
drgdos. Os casamentos
foram consanguineos.
Pereira foi o homem que,
ao procurar ajuda médica
para 0 primogeénito, Jorge,
) deflagrou o projeto
Genética do Sertao.

MUCOPOLISSACARIDOSE TiPO Vi
0 QUE E A DOENCA: caracteriza-se
pela dificuidade do organismo

em degradar 0 mucopolissacarideo,
molécula fundamental para 0
metabolismo celular. O acimulo

de mucopolissacarideos afeta o
desenvolvimento e o funcionamento
dos 6rgaos, sobretudo 0ss0s,
coracao, baco e figado. A doenca

é recessiva, ou seja, é preciso haver
duas copias do gene defeituoso
(uma herdada do pai e a outra da
mae) para se manifestar.

A ocorréncia de doencas
genéticas raras em Monte
Santo; na Bahia, pode ser
explicada por uma das
mais interessantes teorias
neodarwinistas — a do
“efeito fundador”

Incidéncia geral: 1 para 300000
- 1 para 5000
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Incidéncia em Mont

TAO

ADRIANA DIAS LOPES. DE MONTE SANTO

roupa era a melhor do armario — ca-
misa listrada de branco e preto e cal-
ca social cor de vinho. Nos pés, chi-
nelos com tiras largas de couro. O
roceiro José de Andrade Pereira pegou o filho
Jorge nos bracos e partiu do povoado em que
morava com a familia em direcdo ao posto de
satide mais proximo, a 6 quilometros dali, na
cidade de Monte Santo, no sertdo baiano. Era
um dia quente de 2004. Foram cinquenta mi-
nutos percorridos a pé na estrada de terra. O
menino chorava muito. Jorge, entdao com
3 anos, tinha o tamanho de uma crianca de 12
meses. Seus dedos eram curtos, 0s bragos,
gordos, e a cabeca, desproporcionalmente
grande. Ao ver 0 menino, 0 médico ndo titu-
beou: “E uma doenga desconhecida, volte
para casa e sossegue”. Pereira foi embora sem
esbocar reacdo. Alguns dias depois, vendeu
seu finico bem, uma moto encostada fazia
quase dez anos. Com 0 dinheiro, comprou
passagens de Onibus para Salvador. Dessa vez,
levou também o filho mais novo, Sidney, ain-
da bebé, mas que ja dava sinais de que cres-
ceria como o irméo. Da rodovidria, seguiu
para o Hospital das Clinicas de Salvador, o
{inico servigo de saiide na capital sobre o qual
j4 ouvira falar. Quando viram as duas crian-
cas, os especialistas ficaram impressionados.
Estavam diante de uma doenca genética raris-
sima, a mucopolissacaridose tipo V1. Com a
incidéncia de um doente para 300000 pes-
soas, o distirbio afeta o desenvolvimento dos
orgdos. Diante do espanto dos especialistas,
Pereira quebrou o siléncio: “Tem mais menino
e menina desse jeito por 18”. A pedido dos mé-
dicos, ele levou outras criancas doentes como

. seus filhos para Salvador. Os exames genéti-

cos confirmaram — todas eram portadoras do
mesmo distarbio. “Tem ainda mais gente di-
ferente”, anunciou o roceiro. “Tem bastante
mudinho e doente dos nervos...”

Dez anos se passaram da romaria de Pe-
reira. E a vida da populacio de Monte Santo
nunca mais foi a mesma. “De imediato per-
cebemos que tinhamos ali um incomparavel
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FENILCETONURIA -

Portadora de apenas uma copia
4§ defeituosa do gene associado a
. ¥ doenca, Roselia Lima de Almeida nao
sofre de fenilcetonuria. Edivan, seu
filho. de 5 anos, tem o problema
porque herdou a mutagao tanto do
lado materno como do paterno. Os
pais de Edivan s@o primos em terceiro
grau. Ha pelo menos mais nove casos
da doenca nas duas familias.

=
=
=

0 QUE E A DOENCA: define-se pela
incapacidade do organismo em
metabolizar 0 aminoacido fenilalanina.
0 consumo do composto, presente na =
maioria dos alimentos proteicos, 3
desencadeia problemas
neuropsicomotores € pode levar a
deficiéncia mental. A doenga €

recessiva. Ou seja, € preciso ter duas
copias do gene defeituoso (uma

herdada do pai e a outra da mae).

i

* Incidéncia geral: 1 para 18000
Incidéncia em Monte Santo: 1 para 5 500

TREACHER-COLLINS

Emilia Trindade transmitiu a doenga
para quatro de seus oito filhos.

0 distiirbio pode se manifestar de
forma grave, COMO 0COrreu com
Daniela (& €sq.), Ou leve, no ¢caso
de Gabriela, filnas de Emilia.

Como a doenca decorre de um
gene dominante, 0 filho de um
portador da mutacao genética tem
50% de risco de ter o distarbio.

0 QUE E A DOENCA: seus portadores
apresentam deformidades no cranio
e na face, além de surdez. A doenca
esta associada a centenas de
mutacdes genéticas. O tipo de
mutacao encontrado em Monte
Santo € rarissimo.

Incidéncia geral: 1 para 40000
Incidéncia em Monte Santo: 1 para 8000
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celeiro de estudos”, diza coordenadora
do servico de genética do Hospital das
Clinicas de Salvador, Angelina Acosta.
Com o apoio de instituicoes como a
Associacio de Pais e Amigos dos Ex-
cepcionais (Apae), a Fundagao Oswal-
do Cruz (Fiocruz) € a Universidade
Federal do Rio Grande do Sul (UFRS),
Angelina € 0s profissionais que atende-
ram o roceiro formaram 0 Genética do
Sertdo, um dos projetos mais interes-
santes e humanistas na recente historia
da medicina brasileira. As descobertas
sdo surpreendentes. Com cerca de 20%
dos habitantes de Monte Santo rastrea-
dos, foram documentados até agora
dezoito distirbios genéticos — com
uma incidéncia muito superior a regis-
trada na populacao em geral. Um
exemplo: a fenilcetoniria, definida pe-
la incapacidade do organismo em me-
tabolizar o aminodcido fenilalanina,
que, sem tratamento, pode levar ao
retardo mental, atinge uma pessoa €m
18 000. Em Monte Santo, sua incidén-
cia é o triplo. Ou, entdo, a sindrome de
Treacher-Collins, caracterizada por
deformidade no cranio e na face. No
Brasil, entre 40000 pessoas, uma é
portadora do distarbio. No sertao baia-
no, uma entre 8 000.

A prevaléncia de doencas genéticas
raras em Monte Santo € extraordindria,
mas ndo tnica. Ja foi documentada cer-
ca de uma centena de agrupamentos
populacionais no mundo com altos in-
dices de casos atipicos. Na Finlandia,
por exemplo, ha comunidades com cer-
ca de dez distirbios cada uma. Em Is-
rael, uma tnica aldeia tem portadores de
aproximadamente trinta afeccdes. A in-
cidéncia de graves alteragoes genéticas
pode ser resultado de um processo co-
nhecido como “efeito fundador”. Insti-
tuido nos anos 50 pelo bidlogo alemao
neodarwinista Ernst Mayr (1904-2005),
paida convergéncia da teoria da evolu-
cio de Darwin com as descobertas da
genética, o conceito tem um axioma ra-
zoavelmente simples: “O estabeleci-
mento de uma nova populacao por uns
poucos fundadores originais (em um
caso extremo, por apenas uma fémea
fertilizada) que contém somente uma
pequena fracdo da variacdo genética to-
tal da populagéo parental”. Mayr cons-
tatou que descendentes de um grupo
fundador tém, em muitos casos, varia-

¢élo genética reduzida. E, se nesse grupo
hé genes defeituosos, as mutacoes po-
dem prevalecer. Ornitologo por forma-
¢a0, durante anos Mayr coletou passa-
ros em Nova Guiné para estudos taxo-
nomicos. Ele notou que as espécies que
viviam isoladas em ilhas eram genetica-
mente semelhantes aos exemplares do
continente. Diz o geneticista Salmo
Raskin, diretor do Laborat6rio Genetika
e integrante do Projeto Genoma Huma-
no: “Para que genes de doencas raras
resistam a selecao natural, € preciso que
a comunidade possua também outras
duas caracteristicas — o isolamento € 2
consanguinidade”. Em Israel, regioes
com alta concentragdo de afeccoes ge-
néticas surgiram com o isolamento, por
questdes religiosas, no século XIX, de
uma familia mugulmana vinda da Jor-
dania. Hoje, esse agrupamento conta
com 9 000 pessoas, em sua maioria pa-
rentes. Na Finlandia, onde 08 estudos
sobre doencas raras em comunidades
isoladas ja estdo mais bem estabeleci-
dos, o efeito fundador esta associado em
grande parte as migracdes internas, so-
bretudo no século XVI, quando a popu-
lagdo fugia para 0 interior do pais para
escapar dos abusos tributérios do rei
Gustavo Vasa (1496-1560).

Um corte para Monte Santo, que sod
abrupto, mas nao ¢, dada a perfeita ade-
quacao da cidade a0 edificio neodarwi-
nista de Mayr. Com 54 000 moradores,
a cidade estd no meio da caatinga. (o)
acesso até 13 é penoso. De Salvador, pa-
ra percorrer os 373 quilometros de es-
trada mal recapeada e cheia de curvas,
demora-se, em média, seis horas de car-
ro. Sete em cada dez habitantes do mu-
nicipio vivem espalhados por 46 peque-
nos povoados da zona rural. A maioria
sobrevive de plantagoes domésticas e
da criacdo de cabras. Cerca de 30% dos
moradores com mais de 10 anos nao
sabem ler nem escrever. Nas areas is0-
ladas, o indice de casamentos consan-
guineos ¢ altissimo. Em Monte Santo, €
de cerca de 15%. Na maior parte dos
paises, incluindo 0 Brasil, esse indice
ndo chega a 3%. “A consanguinidade em
si ndo causa as doencas genéticas”, ex-
plica o fonoaudidlogo Danniel Dias da
Silva, integrante da equipe do Genética
do Sertdo. A unido entre parentes, a0
aproximar duas pessoas da mesma fa-
milia, que compartilham um DNA pare-

4_—
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cido e, consequentemente, os mesmos
genes defeituosos, aumenta o risco de
transmissdo dessas mutacdes. A juncio
de duas copias alteradas do mesmo ge-
ne (uma transmitida pelo pai e a outra
pela mae) desencadeia as doencas ge-
néticas recessivas, as quais constituem
70% do total das identificadas em Mon-
te Santo. Nesse caso, 0s pais nao desen-
volvem a doenca. O filho, no entanto,
tem 25% de risco de que isso ocorra,
caso herde os genes defeituosos tanto
da mae quanto do pai. Quanto mais
proximo for o parentesco entre o casal,
mais semelhante é o genoma dos dois e,
portanto, maior € a probabilidade de
que possuam alteracoes nos mesmos
genes. Entre primos em primeiro grau,
essa ameaca € de 6% — o dobro da taxa
entre conjuges nao aparentados.

Para entender o alto indice de doen-
¢as genéticas em Mon-
te Santo, € preciso tam-
bém voltar a fundacao
da cidade, no século
XVIII. Em 1775, frei
Apolénio de Todi, ita-
liano da Ordem dos

0 INicI0

O biologo Mayr foi o
autor da teoria do
efeito fundador

Capuchinhos, passava pela regido quan-
do viu um morro muito parecido com o
Monte Calvario, em Jerusalém. Convo-
cou entdo os fiéis que o seguiam a fincar
cruzes e construir capelas ao longo da
subida, incluindo uma no topo. Com 2,8
quilémetros de altura, o monte atrai
anualmente cerca de 100 000 pessoas
de todo o pais em busca de uma graca.
Euclides da Cunha, em Os Sertdes, o de-
finiu como “o mais tosco e imponente
templo da fé religiosa”. Sdo doentes, am-
parados por parentes, que sobem a pé
ou de joelhos o caminho de pedras, en-
trecortado por 25 capelinhas, até a igre-
ja empinada no topo do morro, o San-
tuario da Santa Cruz — uma construgio
arcaica e quente. No filme Deus e o Dia-
bo na Terra do Sol, rodado por Glauber
Rocha em 1964 em Monte Santo, o per-
sonagem Sebastido anuncia: “Esse € o
caminho para levar ao
céu a alma dos inocen-
tes”. As peregrinacoes,
acreditam os especia-
listas, podem ter con-
tribuido para a prolife-
racdo de doencas gené-
ticas. “No inicio, quan-
do as locomogoes eram
z ainda mais precarias,
= os doentes e suas fami-
= lias acabavam ficando

Os Peixinhos, sobrenome de familia,
simbolizam a historia da cidade de
Monte Santo. Dos vinte filhos de
Maria e Isidoro, dez nasceram com
doencas genéticas — cinco deles
morreram nos primeiros meses de
vida. Primos em primeiro grau,
Maria e Isidoro moram com quatro
filhos. Edvalde tem deficiéncia
mental e uma malformacao no

¢ polegar; Indaci, deficiéncia mental;
. Gilberto, deformidade fisica; e
E José, deficiéncia mental e

& polidactilia (um dedo a mais).

o F

o R A =

g CLLE BTE

EGBERTO NOGUETRA/IMAFOTOGALERIA

em Monte Santo”, diz a bi6loga Kiyoko
Abe Sandes, coordenadora do grupo
Genética do Sertdo. No século XIX,
Monte Santo foi quartel-general dos
soldados governistas que atacaram a
Canudos de Antonio Conselheiro. En-
tre 1896 e 1897, cerca de 5000 homens
se fixaram na cidade. Nao era incomum
um unico soldado engravidar mais de
uma mulher. Com o fim da Guerra de
Canudos, os soldados foram embora,
mas as mulheres continuaram em
Monte Santo, e seus descendentes con-
tribuiram para a consanguinidade de
mesmo pai.

Hoje o grupo Genética do Sertao de
Monte Santo € formado por dezoito
profissionais de sete instituicdes. O tér-
mino do trabalho estd previsto para
2016 e nao se limita a0 mapeamento
das doencas. A ideia € orientar os por-
tadores de genes defeituosos sobre o
controle dos sintomas — uma doenca
genética ndo tem cura. O bem maior a
ser deixado em Monte Santo pelo pro-
jeto Genética do Sertdo € a possibilida-
de de oferecer aos moradores conheci-
mento sobre sua condicdo — o que po-
de mudar o futuro de uma familia e de
uma populacdo inteira. E a pequena
cidade do sertdo baiano ancorada, de-
pois de meio século, na extraordinaria
hipétese de Ernst Mayr. =




