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Atualizacao da “American Society of Clinical Oncology”

Teste Genético de
Susceptibilidade ao
Cincer

pgsla4 que serd publicado em junho na “Journal of Clinical Oncology” sobre teste

Nesta edicdo da GBETH Newsletter estaremos apresentando um artigo

genético de susceptibilidade ao cancer.
Antes de apresentar o artigo, apresentaremos algumas definicdes:

Teste Genético: Analise de DNA, RNA, cromossomos, proteinas e certos
metabolitos para detectar genotipos relacionados a doencas, mutagdes com
propostas clinicas.

Finalidades do Teste Genético: Diagnosticos de doencas genéticas em
recém-nascidos, criancas e adultos; identificacdo de predisposicdo a doencas;
determinacdo de respostas a terapéutica.

Validade clinica do teste: reflete a sensibilidade (propor¢do de pessoas

afetadas com teste positivo) e a penetrdncia (proporcdo de pesssoas com
mutacao identificada que manifestam a doenca).

O artigo da ASCO refere-se a uma série de recomendacdes, que estdo
abaixo representadas:

Indicagdes para Teste Genético.

Elementos do Consentimento Informado.

Teste em Criancas.

Programagio das
Préximas Reunides Aconselhamento Pds-Teste.

P83 Regulacdo do Teste.

Protecao contra Discriminacao.

Cobertura da Assisténcia.

Confidencialidade e Comunicac¢ido do Risco Familiar.
Oportunidades de Aprendizado em Oncogenética.

Pesquisas com Tecidos Humanos.
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Continuacgao: Teste Genético de Susceptibilidade ao Cancer

Indicacao para Teste Genético )

Em 1996 a ASCO dividiu as doencas hereditaria de predisposigao
ao cancer em trés categorias para determinar a indicacdo de teste
genético.

Grupo 1

Teste de familias com sindromes hereditarias bem-definidas onde
um teste positivo ou negativo resultara em alteracdo na conduta de

tratamento.

Sindrome Gene Testado

Polipose Adenomatosa Familiar APC
Neoplasia Endécrina Mdltipla 2a, 2b RET
Retiblastoma RB1

Von Hippel-Lindau VHL

Grupo 2

Teste para sindromes com alta possibilidade de relagdo com genes
de susceptibilidade ao cancer, onde o beneficio da identificacdo do

individuo heterozigoto (portador) é presumido mas ndo estabelecido.

Sindrome Genes Testados
Cancer Colorretal Familiar sem Polipose MSH2 MLH1
Mama-Ovario Hereditario BRCA1, BRCA2
Li-Fraumeni p53

Grupo 3

Teste para individuos sem histéria familiar de céncer, onde a
deteccdo de uma mutacgao germinativa ndo é clara; ou testes para
sindromes onde mutacdes germinativas tém sido encontradas em um
namero pequeno de familias, ou onde o beneficio da identificagdo do

individuo portador nao esté estabelecida.

Sindrome Gene Testado
Melanoma pl6, CDK4
Ataxia-Telangiectasia ATM
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Em 2003, ASCO recomenda a indicacao de

testes genéticos para:

v Individuos com histéria pessoal ou familiar

de cancer que sugere predisposigao.

v Individuos cujo teste genético possa ser
adequadamente interpretado.

v Individuos cujo teste ira auxiliar no

diagnostico ou influenciar no tratamento
médico ou cirargico do paciente ou de familiar

sob risco.
As condic0es para realizacao do teste sao:

v Avaliagdo da histéria familiar por um
profissional com experiéncia sobre a genética do

cancer.

v Aconselhamento pré e pods-teste, onde
deve-se incluir discussdo sobre os riscos e
beneficios da deteccdo precoce do cancer e

métodos de prevencao.

v Assintura do Consentimento Informado.

Elementos do Consentimento
Informado

v Informacao sobre o teste a ser realizado.

v Implicacbes do resultado positivo e

negativo.
v Possibilidade do teste ndo ser informativo

v Opgdes para estimativa do risco sem a

realizacao do teste.

v Risco de transmitir a mutacdo aos filhos.

v Acurécia técnica do teste.
v Custos.

v Implicacdes psicolégicas do resultado do
teste (riscos e beneficios).

v Risco de discriminacao.
v Confidencialidade.

v Opgdes e limitagdes do seguimento e
estratégias para prevencao apos o teste.

v Importancia em compartilhar o resultado
do teste com os parentes sob risco para que eles
se beneficiem da informacao.

Teste em Criancgas )

A decisdao de oferecer o teste a criancas
deve basear-se na existéncia de estratégias
para reduzir o desenvolvimento do cancer na
infancia.

Assim, quando estratégias preventivas
existem, como por exemplo, na FAP ou
MEN, o teste deve ser oferecido. J& quando a
possibilidade de desenvolvimento de cancer
durante a infancia é muito pequena, como por
exemplo, na sindrome mama-ovério, o teste ndo

deve ser oferecido.

A decisdo de realizacao do teste em criancas
compete aos pais. Além disso, para a divulgacao
do resultado deve ser considerado o grau de
desenvolvimento da crianca e sua capacidade

em compreender as informagoes.

Programacao das Proximas Reunides

Dia/Horario: Tercas-feiras das 9 as 10 horas
Local: Sala de Reunides da Pediatria
Hospital do Cancer

Data Tema

Coordenador

13/05/2003

Neoplasia Endécrina Mualtipla 2

Dr Gustavo C Guimaraes




Continuacgdo: Teste Genético de Susceptibilidade ao Cancer

Aconselhamento Pds-Teste )

v O paciente deve ser orientado quanto as
opcoes de deteccdo precoce, através de exames
radiolégicos, endoscépicos, laboratoriais ou

exame clinico.

v Paciente deve ser orientado sobre as

opcoes de tratamento.

v Ainda que a cirurgia profilatica esteja
estabelecida em algumas sindromes (como
a tireoidectomia na presenca da mutagao
do gene RET), a discussdo sobre a cirurgia
profildtica deve ser individualizada para as
outras sindromes, onde esta abordagem ainda
nao esté estabelecida.

v Deve-se discutir também estratégias

como a quimioprevencao, entrentanto, o
paciente deve ser esclarecido que muitas
destas estratégias sdo investigacionais, com

sua eficacia ainda ndo comprovada.

Regulacao do Teste )

Todos os laboratérios que realizam testes
genéticos devem desenvolver programas de

controle de qualidade.

Protegéo contra Discriminagéo )

Discriminacdo pelos planos de satde
relacionado ao resultado do teste genético
foi descrito pela ASCO como um problema

potencial.

Cobertura da Assisténcia )

A ASCO apdia esforcos para assegurar que
todos os individuos com risco hereditério para
desenvolvimento de cancer tenham acesso
para aconselhamento, teste e seguimento

assegurado pelo sistema publico ou privado.

Confidencialidade e Comunicacao do
Risco Familiar I

A ASCO recomenda que a confidencialidade
dainformacao genética seja mantida. Entretanto, o
paciente deve ser orientado quando a importancia

de comunicar o resultado a familia.

Oportunidade de Aprendizado em
Oncogenética I

Como aidentificacdo da predisposicao familiar
ao cancer ocorre no contexto do atendimento
individual, oncologistas e outros membros da
equipe tem condi¢des de iniciar a avaliagdo de
risco. Além disso, muitas das decisdes relativas
ao tratamento de pacientes portadores de doengas
hereditarias deve ser tomada no contexto da

equipe multidisciplinar.

Pesquisa com Tecidos Humanos )

A ASCO recomenda que todas as pesquisas
envolvendo o uso de tecidos humanos seja
aprovada pela Comissao de Etica em Pesquisa, e
que o CEP determine os mecanismos de protecao
aos individuos e a necessidade de consentimento

informado.
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