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Atualização da “American Society of Clinical Oncology”

Nesta edição da GBETH Newsletter estaremos apresentando um artigo 
que será publicado em junho na “Journal of Clinical Oncology” sobre teste 
genético de susceptibilidade ao câncer. 

Antes de apresentar o artigo, apresentaremos algumas definições:

Teste Genético: Análise de DNA, RNA, cromossomos, proteínas e certos 
metabólitos para detectar genótipos relacionados à doenças, mutações  com 
propostas clínicas.

Finalidades do Teste Genético: Diagnósticos de doenças genéticas em 
recém-nascidos, crianças e adultos; identificação de predisposição à doenças; 
determinação de respostas à terapêutica.

Validade clínica do teste: reflete a sensibilidade (proporção de pessoas 
afetadas com teste positivo) e a penetrância (proporção de pesssoas com 
mutação identificada que manifestam a doença).

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

Indicações para Teste Genético.
Elementos do Consentimento Informado.
Teste em Crianças.
Aconselhamento Pós-Teste.
Regulação do Teste.
Proteção contra Discriminação.
Cobertura da Assistência.
Confidencialidade e Comunicação do Risco Familiar.
Oportunidades de Aprendizado em Oncogenética.
Pesquisas com Tecidos Humanos.
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Continuação: Teste Genético de Susceptibilidade ao Câncer

Indicação para Teste Genético

Em 1996 a ASCO dividiu as doenças hereditária de predisposição 
ao câncer em três categorias para determinar a indicação de teste 
genético.

Grupo 1

Teste de famílias com síndromes hereditárias bem-defi nidas onde 
um teste positivo ou negativo resultará em alteração na conduta de 
tratamento.

Síndrome Gene Testado  
 Polipose Adenomatosa Familiar APC    
 Neoplasia Endócrina Múltipla 2a, 2b RET

Retiblastoma  RB1

Von Hippel-Lindau VHL

Grupo 2

Teste para síndromes com alta possibilidade de relação com genes 
de susceptibilidade ao câncer, onde o benefício da identifi cação do 
indivíduo heterozigoto (portador) é presumido mas não estabelecido.

Síndrome Genes Testados  
 Câncer Colorretal Familiar sem Polipose MSH2,MLH1  
 Mama-Ovário Hereditário BRCA1, BRCA2  
 Li-Fraumeni p53

Grupo 3

Teste para indivíduos sem história familiar de câncer, onde a 
detecção de uma mutação germinativa não é clara; ou testes para 
síndromes onde mutações germinativas têm sido encontradas em um 
número pequeno de famílias, ou onde o benefício da identifi cação do 
indivíduo portador não está estabelecida.

Síndrome Gene Testado  
 Melanoma p16, CDK4   
 Ataxia-Telangiectasia ATM  

   



Programação das Próximas Reuniões
Dia/Horário: Terças-feiras das 9 às 10 horas

Local: Sala de Reuniões da Pediatria
Hospital do Câncer

Data Tema Coordenador
13/05/2003 Neoplasia Endócrina Múltipla 2 Dr Gustavo C Guimarães

Continuação: Teste Genético de Susceptibilidade ao Câncer

Em 2003,  ASCO recomenda a indicação de 
testes genéticos para:

aIndivíduos com história pessoal ou familiar 
de câncer que sugere predisposição.

aIndivíduos cujo teste genético possa ser 
adequadamente interpretado.

aIndivíduos cujo teste irá auxiliar no 
diagnóstico ou infl uenciar no tratamento 
médico ou cirúrgico do paciente ou de familiar 
sob risco.

As condições para realização do teste são:

aAvaliação da história familiar por um 
profi ssional com experiência sobre a genética do 
câncer.

aAconselhamento pré e pós-teste, onde 
deve-se incluir discussão sobre os riscos e 
benefícios da detecção precoce do câncer e 
métodos de prevenção.

aAssintura do Consentimento Informado.

Elementos do Consentimento 
Informado

aInformação sobre o teste a ser realizado.

aImplicações do resultado positivo e 
negativo.

aPossibilidade do teste não ser informativo 

aOpções para estimativa do risco sem a 
realização do teste.

aRisco de transmitir a mutação aos fi lhos.

aAcurácia técnica do teste.

aCustos.

aImplicações psicológicas do resultado do 
teste (riscos e benefícios).

aRisco de discriminação.

aConfi dencialidade.

aOpções e limitações do seguimento e 
estratégias para prevenção após o teste.

aImportância em compartilhar o resultado 
do teste com os parentes sob risco para que eles 
se benefi ciem da informação.

Teste em Crianças

A decisão de oferecer o teste à crianças 
deve basear-se na existência de estratégias 
para reduzir o desenvolvimento do câncer na 
infância.

Assim, quando estratégias preventivas 
existem, como por exemplo, na FAP ou 
MEN, o teste deve ser oferecido. Já quando a 
possibilidade de desenvolvimento de câncer 
durante a infância é muito pequena, como por 
exemplo, na síndrome mama-ovário, o teste não 
deve ser oferecido.

A decisão de realização do teste em crianças 
compete aos pais. Além disso, para a divulgação 
do resultado deve ser considerado o grau de 
desenvolvimento da criança e sua capacidade 
em compreender as informações.



aO paciente deve ser orientado quanto às 
opções de detecção precoce, através de exames 
radiológicos, endoscópicos, laboratoriais ou 
exame clínico.

aPaciente deve ser orientado sobre as 
opções de tratamento. 

aAinda que a cirurgia profi lática esteja 
estabelecida em algumas síndromes (como 
a tireoidectomia na presença da mutação 
do gene RET), a discussão sobre a cirurgia 
profi lática deve ser individualizada para as 
outras síndromes, onde esta abordagem ainda 
não está estabelecida.

aDeve-se discutir também estratégias 
como a quimioprevenção, entrentanto, o 
paciente deve ser esclarecido que muitas 
destas estratégias são investigacionais, com 
sua efi cácia ainda não comprovada.

Regulação do Teste

Todos os laboratórios que realizam testes 
genéticos devem desenvolver programas de 
controle de qualidade.

Proteção contra Discriminação

Discriminação pelos planos de saúde 
relacionado ao resultado do teste genético 
foi descrito pela ASCO como um problema 
potencial. 

Cobertura da Assistência

A ASCO apóia esforços para assegurar que 
todos os indivíduos com risco hereditário para 
desenvolvimento de câncer tenham acesso 
para aconselhamento, teste e seguimento 
assegurado pelo sistema público ou privado.

Continuação: Teste Genético de Susceptibilidade ao Câncer

Aconselhamento Pós-Teste Confi dencialidade e Comunicação do 
Risco Familiar

A ASCO recomenda que a confi dencialidade 
da informação genética seja mantida. Entretanto, o 
paciente deve ser orientado quando a importância 
de comunicar o resultado a família.

Oportunidade de Aprendizado em 
Oncogenética

Como a identifi cação da predisposição familiar 
ao câncer ocorre no contexto do atendimento 
individual, oncologistas e outros membros da 
equipe tem condições de iniciar a avaliação de 
risco. Além disso, muitas das decisões relativas 
ao tratamento de pacientes portadores de doenças 
hereditárias 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 Comissão de Ética em Pesquisa, e 
que o CEP determine os mecanismos de proteção 
aos indivíduos e a necessidade de consentimento 
informado.
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