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Prefácio 

O câncer já é a primeira causa de morte em mais de 500 ci-
dades brasileiras representando um problema de saúde pública. 
Para o ano de 2021 são esperados quase 700 mil novos casos de 
acordo com dados do INCA. Destes em torno de 5-10% são cânce-
res hereditários e merecem uma abordagem diferente (prevenção, 
rastreamento, tratamento e orientação aos familiares) daquela que 
é realizada em câncer  esporádico. 

Este livro foi elaborado como projeto de conclusão do progra-
ma de Pós-graduação em Predisposição Hereditária ao Câncer do 
Hospital Israelita Albert Einstein em São Paulo sob orientação da 
Professsora Fernanda Lima. 

Incluimos nesta obra  a compreensão dos aspectos básicos da 
biologia do câncer, como surge o câncer, testes genéticos, indica-
ções e limitações, intervenções cirúrgicas para diminuição do risco 
de câncer  e como investigar a predisposição hereditária ao câncer. 

Esperamos que facilite a compreensão do complexo processo 
que envolve o aconselhamento genético, os impactos psicológicos 
e a tomada de decisão pelo paciente e seus familiares.

Boa Leitura!
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Introdução

O câncer já é a primeira causa de morte em mais de 500 cida-
des brasileiras representando um problema de saúde pública. Para 
o ano de 2020 são esperados quase 700 mil novos casos de acordo 
com dados do INCA. Destes em torno de 5-10% são cânceres here-
ditários e merecem uma abordagem diferente do câncer que ocor-
re de forma esporádica. Os pacientes que apresentam predisposi-
ção hereditária ao câncer podem apresentar riscos muito variáveis 
podendo chegar a 100% como na Polipose Adenomatosa Familiar 
dos Cólons e riscos próximos ao que ocorre na população geral. E 
este conhecimento está em evolução e nada é definitivo ainda. 
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 Predisposição Hereditária ao Câncer 

Importância

O câncer ocorre a partir do crescimento desordenado de célu-
las e é causado por alterações genéticas que controlam funções de 
crescimento e divisão celular. Nós recebemos uma cópia do nosso 
material genético da mãe e outra do pai e ao longo da vida o DNA 
está sujeito ao acúmulo de alterações (mutações) que modificam 
diversos genes podendo levar a desregulação do crescimento celu-
lar e desenvolvimento de um câncer. A maioria dos casos de cân-
cer ocorre na ausência de uma história familiar significativa e é 
causada por mutações que ocorrem ao longo da vida relacionadas a 
diversos fatores de risco (como exposição a carcinógenos ambien-
tais, hormônios, etc), sendo que essas mutações vão estar presentes 
especialmente nas células tumorais. Essas alterações adquiridas ao 
longo da vida e presentes nas células neoplásicas não são passadas 
de geração em geração e os tumores são chamados de esporádicos. 

No entanto, em torno de 5 a 10% dos tumores malignos são 
considerados hereditários. Nesses casos, um indivíduo herda de 
um dos pais uma cópia do material genético com alteração em 
genes relacionados ao controle do crescimento celular. O gene al-
terado herdado é denominado gene de suscetibilidade ao câncer. 
Como é herdado esse gene é encontrado em todas as células do or-
ganismo, no entanto nem todas as pessoas vão desenvolver algum 
tipo de tumor já que a outra cópia de material genético (herdado 
do pai ou da mãe) permite que a célula funcione normalmente. 
Ao longo da vida a mutação ou perda de função da copia genéti-
ca normal pode levar ao desenvolvimento de um câncer. Portanto 
pessoas que herdam um gene de suscetibilidade ao câncer apre-
sentam risco maior de desenvolver neoplasias ao longo de suas 
vidas. Pessoas que possuem um gene de suscetibilidade ao câncer 
podem transmitir para seus filhos e os mesmos têm uma chance 
de 50% de herdar tal alteração e apresentarem um risco maior que 
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a população em geral para desenvolvimento de câncer. São carac-
terísticas que levam a suspeita de síndrome de câncer hereditário:

-	 Dois ou mais parentes de 1o. ou 2o. grau com o mesmo tipo 
de câncer

-	 Várias gerações acometidas
-	 Diagnóstico de câncer em uma idade precoce
-	 Indivíduos com mais de um tumor primário
-	 Ocorrência de tumores em uma família conhecidamente re-

lacionados em uma síndrome hereditária
-	 Presença de sinais e sintomas conhecidamente relaciona-

dos a uma síndrome hereditária
O conhecimento a respeito das síndromes de predisposição 

hereditária ao câncer, quando investigar e como manejar as fa-
mílias acometidas é de suma importância para melhorar medidas de 
prevenção e minimizar os efeitos deletérios que estas alterações genéticas 
causam na população.

3.2 A estrutura de nosso material genético

Se compararmos nosso corpo com um muro feito de tijolos, as 
células seriam os “tijolos” que compõem o nosso corpo. Imaginem 
o coração. Ele é um órgão que tem uma função específica que é 
exercida em sua plenitude se todos os “tijolos” (células) estiverem 
normais. Na verdade, as células do nosso corpo apresentam fun-
ções específicas embora compartilhem o mesmo DNA.

Cada célula humana é composta de uma membrana celular 
que a envolve e dentro dela existe uma parte chamada citoplasma 
e o núcleo. O núcleo também contém uma membrana que o separa 
do citoplasma. Dentro do núcleo é onde fica o nosso material ge-
nético que é responsável pela hereditariedade, ou seja, é através 
deste material (DNA- ácido desoxirribonucléico) que a informação 
é passada de geração a geração. Nas mitocôndrias também existe 
DNA, este é herdado da mãe.

Todas as células do nosso corpo possuem o mesmo DNA. En-
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tão por que a célula do coração funciona diferente da célula do 
nosso cérebro se elas têm o mesmo DNA?

Vamos entender um pouco mais sobre o DNA. A estrutura do 
DNA foi descrita por Watson e Crick na década de 50 do século 
XX, e é considerada uma das maiores descobertas da ciência, pois 
há muito tempo se sabia que a informação era passada de uma 
geração para outra, pois muitas características dos filhos corres-
pondiam as mesmas características dos pais. De lá para cá muito 
conhecimento surgiu sobre o DNA. De forma simplificada o DNA 
é constituído por substâncias químicas relativamente simples (um 
açúcar, um grupo fosfato e uma base nitrogenada) que se unem e 
formam uma dupla fita que se complementam com combinações 
específicas. As bases nitrogenadas (adenina, timina, guanina e ci-
tosina) se combinam de várias formas e existem cerca de 3 bilhões 
de pares de bases nitrogenadas no DNA humano. 

Se imaginarmos o DNA como uma estrada de 10.000km e 
marcássemos esta estrada a cada um quilômetro, e tivéssemos um 
mapa indicando tudo que existe a cada quilômetro, poderíamos 
facilmente saber consultando este mapa o que existe a cada quilô-
metro.  Em analogia, o DNA é como se fosse uma grande estrada 
onde está contida a informação genética na forma de um código e 
que a informação passe de geração a geração. E como esta infor-
mação é transmitida?

A informação é transmitida de geração a geração através da 
fusão da informação genética contida no espermatozoide (cromos-
somo X ou Y) e no óvulo (cromossomo X) durante a fecundação. 
E estes dois cromossomos contém toda a informação genética 
responsável pela formação do novo ser. Este novo ser apresenta 
aspectos que são parecidas com o pai e com a mãe, e ao mesmo 
tempo apresentam outras específicas, pois este material genético 
se mistura (crossing over) levando a novas características que são 
responsáveis pela evolução da espécie.

E qual é a função do DNA dentro das nossas células somáticas 
(não reprodutivas)?
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Nestas células o DNA (localizado no núcleo) leva a informa-
ção para o citoplasma através do ácido ribonucleico mensageiro 
(RNAm) processo chamado de transcrição da informação genéti-
ca, como se fosse a receita para produzir substâncias para o fun-
cionamento adequado do nosso corpo. No citoplasma a informa-
ção do RNAm é traduzida pela ácido ribonucleico transportador 
(RNAt), este processo é chamado tradução. No processo da tradu-
ção ocorre a formação das proteínas nos ribossomos e cada célula 
vai produzir determinados tipos de proteínas que serão responsá-
veis pela sua função específica. Este processo de transcrição segui-
do da tradução é conhecido como o “dogma central da biologia” e 
ocorre em todos os seres vivos. 

No DNA existem sequências de substâncias químicas que de-
terminam a formação de proteínas ou de RNA (ácido ribonuclei-
co). Estas sequências são chamadas de gene. Existe no DNA hu-
mano cerca de 20-25 mil genes. E cada tipo de célula diferente vai 
acionar determinados genes para exercer sua função específica, já 
que o DNA é igual em todas as células.

Figura 1: O corpo humano possui vários órgãos que são formados de células. Todas 
as células possuem o mesmo DNA (é uma substância química na forma de macro-
molécula que fica dentro do núcleo de todas as células). Embora possuindo o mes-
mo DNA as células possuem funções diferentes, pois os genes (sequência do DNA 
responsável pela produção de proteínas) são “ativados” para produzir proteínas 
específicas a depender do tipo celular.
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Figura 2: Os cromossomos são as estruturas onde o DNA se encontra no núcleo. 
Todas as células possuem 23 pares de cromossomos (46, destes 22 são chamados de 
autossomos e um par é o cromossomo sexual XX na mulher ou XY no homem). Nas 
células sexuais existe 23 cromossomos (óvulo e espermatozoide) que vão se juntar 
durante a fecundação para formar o novo ser. 

   
Figura 3: Dupla Hélice do DNA contendo as bases nitrogenadas. A adenina(A) 
sempre se liga com a Timina(T) e a Guanina(G) com a Citosina(C). A estrutura 
formada pelo açúcar, grupo fosfato e a base nitrogenada é chamada de nucleotí-
deo que vão se ligar através das bases nitrogenadas e formar a dupla hélice. As 
pequenas diferenças genéticas entre duas pessoas são determinadas pela maneira 
como as 3 bilhões de pares de base se combinam. Um código simples, mas de uma 
complexidade inacreditável. 
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Francis Crick (1916-) e James Watson (1928-) que publicaram a estrutura de dupla 
hélice do DNA na revista Nature em 1953. Receberam juntamente com Maurice 
Wilkins o Nobel de Medicina ou Fisiologia em 1962. Rosalind Franklin(1920-1958) 
também teve papel fundamental em desvendar a estrutura do DNA, mas morreu 
aos 37 anos de câncer de ovário, não recebendo o Nobel (dado somente para pes-
soas que estão vivas).

Watson afirmou. “O DNA, como Crick e eu estávamos cien-
tes, contém a chave da natureza das coisas vivas, armazenando 
as informações hereditárias que são passadas de uma geração a 
outra e orquestrando o mundo inacreditavelmente complexo da 
célula. Se decifrássemos sua estrutura tridimensional, a arquitetu-
ra da molécula, teríamos o vislumbre do que Crick - entre sério e 
brincalhão - chamava de O Segredo da Vida.

3.3 O processo carcinogênico

No processo de divisão celular o DNA (3 bilhões de pares 
de base) precisa ser duplicado e copiado para formar uma nova 
célula com o mesmo material genético. Durante esta duplicação 
podem ocorrer alterações na combinação das bases nitrogenadas, 
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podendo ser espontâneas ou induzidas por vários fatores. Estes 
erros (conhecidas como variações ou mutações) ocorrem de várias 
maneiras. Pode ser a inserção, a perda ou a duplicação de uma 
base nitrogenada na sequência da fita de DNA, podendo levar a 
produção de uma proteína anormal ou perda de função de uma 
determinada proteína que pode alterar o ciclo celular, levando a 
célula a se dividir de forma desordenada e levando ao surgimento 
do câncer.  Além da alteração na sequência das bases nitrogenadas 
existem fatores que alteram o DNA, porém sem alterar a sequência 
de bases nitrogenadas, e que podem aumentar do risco de câncer, 
estes fatores são chamados de epigenéticos. 

    	Estas variações/mutações podem ocorrer espontaneamen-
te ou por determinados por fatores sabidamente associado ao au-
mento do risco de câncer por induzir um dano ao DNA. Na tabela 
1 estão os principais fatores de risco e os tipos de câncer associados 
aos mesmos. Estes fatores estão associados aos cânceres chamados 
esporádicos (70% dos casos).

  	 As mutações podem ser herdadas do pai ou da mãe e serem 
transmitidos pelas células germinativas (óvulo ou espermatozoi-
de) e representam cerca de 10% dos casos de câncer.

Tabela 1 
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Figura 4: Fatores que podem alterar a sequência do DNA causando mutações nos 
genes que podem levar ao surgimento do câncer esporádico ou aumentar o risco 
dos casos com predisposição hereditária (cânceres hereditários).

O que é câncer hereditário, familial e esporádico? 

O câncer é uma doença que se caracteriza por uma divisão 
anormal de nossas células. Imagine que nosso corpo seja um 
prédio que foi construído por milhares de tijolos sem defeitos, 
assim deveria ser nosso corpo, que é constituído por trilhões de 
tijolinhos (nossas células) que devem se dividir e trabalhar de 
forma ordenada. 

O que determina como as células funcionam é o código gené-
tico, sendo que este pode ser influenciado por condições externas 
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e por nossos hábitos (alimentação, fumo, álcool, exposição solar 
excessiva, infecção por vírus dentre outros). O que determina o 
surgimento do câncer é a ocorrência de alterações (mutações) no 
nosso DNA que se encontra no interior do núcleo de nossas células 
como dito anteriormente. Estas mutações podem ser herdadas de 
nossos pais, pois estão contidas no óvulo da mãe ou no esperma-
tozoide do pai ou podem ser adquiridas ao longo de nossas vidas. 
Pode ocorrer também o que chamamos de mutação “de novo”. 
Durante a junção do óvulo e espermatozóide pode ocorrer uma 
mutação nova, que a partir de então será transmitidas para os fi-
lhos deste embrião que ocorreu a mutação.

O que caracteriza o câncer é a perda do controle da divisão 
normal de nossas células, estas tornam-se imortais e adquirem a 
capacidade de invasão dos tecidos próximos e distantes (metásta-
se). Além disso são capazes de escapar dos mecanismos imunes, 
induzem a formação de novos vasos sanguíneos (angiogênese) 
que contribuem para que as células se disseminem pelo corpo.

Figura 5:  Célula neoplásica (maligna) se multiplica de forma desordenada levando 
a formação de um tumor que pode ficar localizado por vários anos. Quando estas 
células adquirem a capacidade de invasão local dos tecidos elas podem chegar na 
corrente sanguínea e linfática e se disseminar para órgãos distantes e linfonodos 
próximos ao tumor, respectivamente.
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Figura 6: Características da célula neoplásica. A célula neoplásica é muito 
especializada. Adquire várias características que a faz sobreviver diante de toda a 
adversidade. Nesta figura estão todas as características que ela adquire para fugir 
dos mecanismos de controle do ciclo celular. 

3.4 Câncer como uma doença genética e/ou hereditária

A maioria dos cânceres são esporádicos (70% dos casos) não 
existindo casos na família. Em torno de 10% são hereditários, ou 
seja, há uma transmissão da mutação dos pais para os filhos, e 
serão abordados neste livro. E existe também o câncer chamado 
familial, que se caracteriza pela presença de casos de câncer na 
família mas não se consegue identificar uma mutação que seja 
transmitida hereditariamente.

No Brasil o Instituto Nacional do Câncer (INCA) estimou que 
ocorrerão em torno de 625 mil casos novos de câncer (450 mil, ex-
cluindo os casos de câncer de pele não melanoma) no ano de 2021. 
Considerando-se que 10% são hereditários estamos falando de 45 
mil casos, sendo importante que os pacientes e seus familiares dis-
ponham de uma fonte confiável que esclareça sobre câncer here-
ditário. A mais recente estimativa mundial, ano 2018, aponta que 
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ocorreram no mundo 18 milhões de casos novos de câncer e 9,6 
milhões de óbitos.

Figura 7: O câncer esporádico repre-
senta 70% dos casos de câncer. Ocor-
re geralmente depois dos 50 anos de 
idade e não tem história de câncer 
nos familiares. Neste tipo de câncer 
os familiares não têm maior risco de 
desenvolver a doença comparado a 
população em geral. A doença é de-
corrente de mutações acumuladas ao 
longo da vida e está diretamente re-
lacionado aos fatores de risco que a 
pessoa se expõe, por exemplo: fumar, 
infecção por HPV, ingerir bebida al-
coólica, queimadura solar e outros 
fatores.

Figura 8: O câncer hereditário representa 
10% dos casos. A mutação está presente 
nos gametas e é transmitida para metade 
dos filhos. O câncer nestes casos geral-
mente ocorre antes dos 50 anos de idade 
e acomete vários indivíduos e gerações 
de uma mesma família.
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Figura 9: Diferentes apresentações do câncer nas famílias.

Quando suspeitar de câncer hereditário na família?

Quando em uma família existem vários casos de câncer e vá-
rias gerações acende uma luz vermelha na mente do médico para 
fazer questionamentos específicos no momento da consulta. 

As seguintes situações devem levantar a suspeita de câncer 
hereditário (Giri, 2018):

1.	 Vários casos de câncer na família (mama, ovário, pân-
creas, próstata, intestino, etc)

2.	 Câncer de mama em homem
3.	 Câncer de ovário 
4.	 Câncer de pâncreas 
5.	 Câncer de próstata em idade jovem ou metastático
6.	 Câncer do intestino grosso
7.	 Câncer de endométrio
8.	 Câncer nas duas mamas
9.	 Câncer em pacientes jovens (abaixo de 50 anos)
10.	Sarcomas e leucemias 
11.	Carcinoma adrenocortical 
12.	Tumores do sistema nervoso central 
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13.	Melanoma 
14.	Carcinoma renal 

Quais profissionais devem ser procurados no caso de suspeita 
de câncer hereditário?

Deve ser procurado uma geneticista especialista em oncoge-
nética ou médicos que receberam treinamento específico em pre-
disposição hereditária ao câncer. Atualmente no Brasil não existe 
profissionais suficientes para realizar o atendimento aos pacien-
tes com suspeita de câncer hereditário, mas há uma procura pelos 
cursos de especialização sobretudos pelos oncologistas clínicos, 
geneticistas gerais, mastologistas, cirurgiões oncológicos dentre 
outras especialidades interessadas em atuarem nesta área. Com o 
aumento do número de profissionais especializados em oncogené-
tica no Brasil, espera-se uma melhor cobertura no atendimento aos 
pacientes que precisam deste profissional.

 E uma vez diagnosticado uma mutação hereditária é necessá-
ria uma equipe interdisciplinar para que o atendimento seja reali-
zado na melhor forma possível. 

Figura 10. Profissionais que podem ser necessários para atendimento de pacientes 
com câncer hereditário ou portadores de mutação. Dependendo da complexida-
de do caso, o médico vai indicar avaliações especificas por outros profissionais da 
equipe. Ideal que cada serviço monte sua equipe multidisciplinar que precisa tam-
bém de treinamento específico.
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3.5 Testes genéticos

A história clínica do paciente e dos familiares é fundamental 
para o médico formular sua hipótese diagnóstica de predisposição 
hereditária ao câncer. Antes de ir para a consulta com o médico é 
necessário levantar todos os dados relacionados a ocorrência de 
câncer nos familiares:

Obter informações de quem teve câncer na família em pelo 
menos três gerações, no entanto quanto mais informação estiver 
disponível melhor ainda: bisavós, avós, pais, filhos, neto, bisneto.

Leve anotado para o médico que irá realizar o aconselhamen-
to genético as respostas as perguntas abaixo:

1.	 Quantos membros vivos e falecidos existem na família 
materna e paterna, com as respectivas idades (no caso de 
falecidos, idade do óbito)?

2.	 Quem teve câncer na família?  
3.	 Qual o tipo de câncer, como foi o tratamento e trazer o re-

sultado de biópsias, histopatológico após a cirurgia, imu-
noistoquímica e resultados de testes genéticos se tiverem 
sido realizados?

4.	 Em que idade foi diagnosticado o câncer?
5.	 Há quantos anos o paciente está vivo após o diagnóstico?
6.	 Em caso de morte saber a idade em que ocorreu o óbito, 

se foi pelo câncer ou por outra doença?
7.	 Se alguém na família já fez teste genético para câncer he-

reditário? E resultados destes testes?
8.	 Outras doenças / condições clínicas e suas característi-

cas (idade ao diagnóstico, tratamento e complicações) nos 
membros da família (por exemplo: casos de pólipos intes-
tinais ou manchas “café com leite” na pele)

9.	 Se existem consanguinidade na família (casamento entre 
primos, por  exemplo)

10.	 Caracterizar os meios irmãos (filho só de um dos pais)
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Figura 11. Árvore genealógica é fundamental para elaborar a hipótese diagnóstica, 
realização do teste genético e recomendar condutas específicas baseadas também 
da história familiar. Quanto mais detalhes melhor.

Figura 12: Informações que o paciente (probando) que procura o médico deve levar 
para que seja possível elaborar um heredograma e levantar uma hipótese diagnós-
tica.



25

1.Quais são os testes genéticos que devem serem realizados para 
confirmar uma predisposição hereditária ao câncer? 

Este é um tema controverso no momento, pois existem diver-
sos tipos de testes genéticos que podem ser realizados. Existem 
testes que incluem um único gene e testes que incluem mais de 100 
genes relacionados a predisposição hereditária ao  câncer. (Axil-
bund, 2016)

Quando em uma família já se conhece qual é a mutação es-
pecífica de determinado gene, pode ser feita no probando (pessoa 
que procura o médico) a pesquisa só deste gene.

No entanto, quando não existe uma mutação conhecida na fa-
mília poderá ser realizado os testes multigênicos. Quanto maior o 
número de  genes avaliados maior será a quantidade de alterações 
encontradas, muitas das quais não alterarão a conduta a ser ado-
tada para o paciente, pois são alterações de significado desconhe-
cido (VUS).

O resultado do teste pode ter as seguintes conclusões (van 
Marcke, 2018):

1.	 Mutação patogênica ou provavelmente patogênica foi en-
contrada. Sendo descrito qual o tipo da mutação. Este resul-
tado está associado ao aumento do risco de câncer ao longo 
da vida. E será mencionado qual ou quais cânceres aumen-
tam com a mutação detectada e o percentual de risco. 

2.	 Mutação de significado desconhecido (VUS): no momento 
do conhecimento científico a mutação encontrada não está 
associada ao aumento do risco de determinado câncer, mas 
esta classificação pode mudar à medida que evolui o conhe-
cimento científico.

3.	 Benigna e provavelmente benigna: não relacionada a predis-
posição hereditária ao câncer.
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2.Quais os parâmetros que caracterizam um bom laboratório 
para realizar testes genéticos em câncer? 

A realização dos testes genéticos para detecção de alterações 
no DNA que possam estar relacionadas a predisposição heredi-
tária ao câncer devem ser realizadas em laboratórios de biologia 
molecular. No caso de exames destinados ao diagnóstico mole-
cular de uma síndrome específica ou do estudo de um risco de 
doença, por exemplo, geralmente são realizados a partir de uma 
coleta simples de sangue, ou mesmo em saliva. O material é, então, 
analisado por meio de tecnologia de ponta em genética molecular, 
usando a metodologia específica para o tipo de exame solicitado. 
Os resultados são personalizados e acompanhados por um relató-
rio, realizado por um especialista em oncogenética, que ajuda na 
interpretação dos achados. O objetivo dos laboratórios que pres-
tam serviços nessa área deve ser o desenvolvimento de uma políti-
ca de qualidade que faça com que o número de erros tenda a zero 
e que os laudos emitidos sejam compreensíveis pelos profissionais 
que atuam junto ao paciente

Existem uma série de exigências técnicas de controle de qua-
lidade para garantir a confiabilidade dos resultados dos testes ge-
néticos. No Brasil existe um programa de acreditação chamado 
PALC (Programa de Acreditação de Laboratórios Clínicos), publi-
cado pela Sociedade Brasileira de Patologia Clínica e que divulga 
quais laboratórios no Brasil estão aptos a realização de exames mo-
leculares de boa qualidade. São parâmetros que devem ser levados 
em conta na qualidade dos laboratórios de genética:

1. Espaço físico e equipamentos adequados
2. Recursos humanos
3. Segurança de laboratório
4. Recepção e identificação de amostras
5. Rejeição de amostras
6. Critérios de armazenamento/arquivamento de amostras
7. Documentação de procedimentos
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8. Registro de exames
9. Validação de testes
10. Confecção de laudos
11. Nomenclatura para descrição de resultados
12. Confidencialidade de resultados

Figura 13. Fluxo do teste genético da coleta ao laudo enviado para o médico.

3.Quais procedimentos e exames são cobertos pelo SUS?
No  momento nenhum nenhum teste genético é realizado pelo 
Sistema Único de Saúde Brasileiro. Em 2019 a Comissão de De-
fesa dos Direitos da Mulher da Câmara dos Deputados aprovou 
o Projeto de Lei 25/19, que assegura a realização do teste de ma-
peamento genético pelo Sistema Único de Saúde (SUS) às mulhe-
res que forem classificadas em laudo médico com elevado risco de 
desenvolver câncer de mama. Esse tipo de teste já consta no ROL 
de procedimentos mínimos para beneficiários de planos de saúde, 
no entanto apenas 1/4 da população brasileira possuem planos de 
saúde. O restante das pessoas depende, basicamente, do SUS, para 
a realização de quaisquer procedimentos médicos. A proposta in-
sere a medida na Lei 11.664/08, que já determina uma série de me-
didas para que o SUS, por meio de serviços próprios, onveniados 
ou contratados, assegure a prevenção, a detecção, o tratamento e 
o seguimento dos tumores do colo uterino e de mama. A proposta 
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será analisada em caráter conclusivo pelas comissões de Segurida-
de Social e Família; de Finanças e Tributação; e de Constituição e 
Justiça e de Cidadania.

4.Quais procedimento e exames são cobertos pelas seguradoras 
e planos de saúde? 

A ANS (Agência Nacional de Saúde) estabeleceu quais os tes-
tes que devem ser cobertos pelos planos e seguradoras de saúde. 
Esta lista é atualizada constantemente à medida que evolui o co-
nhecimento sobre predisposição hereditária ao câncer e novos ge-
nes são identificados.

Há coberturas para pacientes com câncer de mama, ovários, 
mama em homem, próstata, intestino, endométrio, sarcoma dentre 
outros. A lista e critérios de cobertura pode ser acessado no site da 
ANS (www.ans.gov.br) e está em constante atualização.

5.O que é aconselhamento genético em câncer? 

Aconselhamento genético trata-se do processo de comunica-
ção que lida com problemas humanos associados com a ocorrência, 
ou risco de ocorrência, de uma doença genética em uma família, 
envolvendo a participação de um ou mais especialistas para aju-
dar o indivíduo ou sua família a: 1) compreender melhor a doença, 
incluindo o diagnóstico, provável curso da doença e as condutas 
disponíveis; 2) entender o modo como a hereditariedade contribui 
para a doença e o risco de ocorrência para parentes; 3) determinar 
as alternativas para lidar com o risco de recorrência; 4) escolher a 
conduta que pareça apropriada de acordo com o seu risco, objeti-
vos familiares, padrões éticos e religiosos, atuando de acordo com 
essa decisão; 5) ajustar-se, da melhor maneira possível, à situação 
imposta pela ocorrência do distúrbio na família, bem como à pers-
pectiva de recorrência do mesmo (Resta, 2006)

Podemos considerar o aconselhamento genético como um 
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processo de comunicação eficaz pelo qual o paciente e/ou a famí-
lia viesse finalmente a entender o seu risco de câncer e as opções 
disponíveis para o rastreio do câncer, prevenção e tratamento, 
além de resolver dúvidas e prestar apoio ao paciente que passa 
por um momento delicado.

O Aconselhamento genético ocorre em várias etapas, sendo 
um processo dinâmico e multidisciplinar, são esses passos:

1.	 Anamnese, entrevista dirigida e história médica pregressa.
2.	 Coleta de histórico familiar, com construção de um heredo-

grama (árvore genealógica)
3.	 Exame físico
4.	 Verificação de exames já realizados, solicitação de novos e 

avaliações complementares.
5.	 Elaboração de hipóteses diagnósticas com discussão de suas 

repercussões em diversos cenários, considerando também 
aspectos psicossociais e afetivos dos familiares envolvidos. 
Avaliando e entendendo o risco de câncer hereditário e a 
chance de encontrar uma mutação hereditária por meio de 
testes específicos

6.	 Discussão das vantagens e limitações dos testes genéticos
7.	 Solicitação do teste genético (quando indicado) 
8.	 Interpretação dos resultados do teste e o que significam para 

o probando (paciente) e sua família
9.	 Fornecimento de referências aos especialistas para realiza-

ção do rastreamento necessário, gerenciamento de risco e 
estratégias para o futuro

6.Repercussão do teste genético para a família: o que contar para 
minha família? 

O resultado de um teste genético representa um desafio pois 
diz respeito a saúde atual e os riscos de doenças não só do indiví-
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duo mas de toda (ou parte da) sua família. De acordo com a mu-
tação encontrada, pode haver estratégias diferentes de diminuição 
de risco como acompanhamento com exames complementares 
com início mais precoce, uso de medicamentos ou mesmo cirur-
gias redutoras de risco. Portanto recomenda-se que seu resultado 
seja compartilhado com membros da família como pais, irmãos, 
filhos e avós e ainda tios e primos para que todos tenham conhe-
cimento e oportunidade de realizar um aconselhamento genético 
e testagem da mutação que foi encontrada. E com isso diminuir os 
riscos de desenvolvimento de câncer e sofrimento decorrente da 
doença ou mesmo óbito (VALENCIA, 2017).

7.Quais a principais síndromes de predisposição hereditárias ao 
câncer? 

-	 Síndrome do Câncer de Mama, Ovário e Pâncreas hereditários 
-	 Polipose Adenomatosa Familiar
-	 Síndrome de Câncer Colorretal não Polipoide (Lynch)
-	 Síndrome de Li-Fraummeni
-	 Síndrome de Cowden
-	 Melanoma Familial
-	 Neoplasia Endócrina Múltipla tipo 2
-	 Doença de Von Hippel Lindau
-	 Síndrome de Peutz-Jeghers
-	 Câncer Gástrico Difuso Hereditário
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Tabela 2: Principais tumores associadas a cada síndrome
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3.6 Abordagem cirúrgica para tratamento e redução de risco de 
tumores

As cirurgias em pacientes com predisposição hereditária são 
basicamente de dois tipos: tratamento de um câncer já diagnosti-
cado ou para prevenção de câncer. 

As cirurgias com indicação para tratamento do câncer vai de-
pender do tipo de câncer diagnosticado e da extensão da doença.

Já as cirurgias redutoras de risco consistem na retirada de ór-
gãos que não apresentam nenhuma doença, mas que têm um alto 
risco de desenvolver um câncer. A decisão de realizar estas cirur-
gias deve ser realizada após uma ampla discussão com a pacien-
te, familiares, cônjugues e equipe multidisciplinar. É importante 
pontuar que este tipo de cirurgia não é uma urgência médica, e 
não deve ser realizada após uma única consulta com o médico as-
sistente. Não se deve realizar estas cirurgias sem a identificação de 
uma mutação que seja patogênica ou provavelmente patogênica 
para o aumento do risco de câncer hereditário. (LI, 2016)

       Conversar com uma paciente que já se submeteu a este 
tipo de procedimento pode ajudar na decisão. Com as mídias so-
ciais ficou fácil de identificar ou participar de grupos de pacientes 
com determinado tipo de síndrome hereditária, como por exem-
plo o grupo do Facebook da Síndrome de Li Fraumeni.

1.Quando está indicada a mastectomia redutora de risco? 

Nas pacientes com mutações patogênicas ou provavelmente 
patogênicas que aumentam o risco de câncer de mama pode ser 
discutido esta opção.

As principais mutações associadas ao aumento significativo 
de câncer de mama são BRCA 1 e 2, PTEN, T53, PALB2. (TUNG, 
2020) (Fortuno, 2018)
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Tabela 3: Mutação e risco de câncer de mama ao longo da vida 
(life time risk).

A mastectomia redutora de risco diminui a possibilidade de 
surgir um câncer de mama em torno de 90-95% dos casos (Hart-
mann, 1999). A redução não é de 100% porque não é possível re-
tirar todo o tecido mamário, pois levaria a uma mutilação muito 
grande em uma paciente que se quer tem câncer. Mesmo em muta-
ção de alto risco como BRCA em torno de 30-40% destas mulheres 
não desenvolverão câncer de mama, pois além do fator hereditário 
outros fatores também são importantes (atividade física, alimenta-
ção, consumo de álcool etc). A indicação é sobretudo para mulhe-
res com menos de 50 anos de idade, depois desta idade o benefício 
da cirurgia é muito questionável. É muito importante a história fa-
miliar, pois quando há casos de câncer em pacientes muito jovens, 
o ideal é realizar a cirurgia após os 30 anos de idade.

A principal técnica utilizada é a retirada de quase toda a glân-
dula mamária deixando toda a pele e o complexo papiloareolar 
(aréola) e inclusão de uma prótese de silicone. Os resultados são 
geralmente bons para pacientes que possuem mamas pequenas ou 
medias e sem ptose (mamas caídas). 
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Para pacientes com mamas ptosadas ou muito grande às vezes 
o procedimento apresenta melhores resultado se for realizado em 
dois tempos. Inicialmente se faz uma plástica de mama (mamo-
plastia redutora) e alguns meses depois se faz a retirada do tecido 
glandular e inclusão de uma prótese de silicone. (Flitcroft, 2017)

A diminuição da mortalidade devido a realização da mastec-
tomia redutora de risco existe mas não está ainda bem definida de 
quanto é este ganho, pois ainda não temos estudos com seguimen-
to de 30-40 anos após a realização da cirurgia. Estudos com segui-
mento de longo prazo são necessários para quantificar de forma 
adequado este ganho. 

As principais vantagens da cirurgia é evitar o sofrimento psí-
quico e físico da paciente em receber um diagnóstico de câncer 
de mama bem como do tratamento (quimioterapia, radioterapia e 
hormonioterapia).

Geralmente as pacientes com mutações hereditárias já presen-
ciaram muito sofrimento em suas famílias decorrente de tratamen-
tos oncológicos e as vezes óbitos de pacientes jovens. Tudo isto 
gera um medo muito grande na maioria das mulheres portadores 
de mutações com predisposição hereditária ao câncer. Este medo é 
muito bem retratado no filme “Unidas pela Vida” que narra a his-
tória real da paciente Anne Parker que presenciou o óbito da sua 
mãe e irmã pelo câncer de mama, e ela também foi diagnosticado 
depois com câncer de mama e câncer de ovário. Ela participou do 
estudo da Dra Maire Claire King (geneticista) que identificou a mu-
tação do BRCA 1 em 1.990 e que foi publicado na revista Science.

A realização deste procedimento tem aumentado no mundo 
todo, sobretudo após 2013 quando a atriz americana Angelina Jo-
lie anunciou que se submeteu a uma mastectomia bilateral reduto-
ra de risco após realizar um teste que foi positivo para mutação no 
gene BRCA. A mãe da atriz havia falecido, ainda jovem, de câncer 
de ovário.

No entanto a mastectomia redutora de risco bilateral está as-
sociado a 20% de complicações. As principais são: infecção na ci-
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rurgia, acúmulo de líquidos sobre a prótese de silicone, extrusão 
da prótese, necrose da papila mamária e perda da sensibilidade na 
mama levando a alterações físicas e psicológicas.

Existe também complicação a longo prazo como o linfoma 
anaplásico de grandes células que ocorre em pacientes com inclu-
são de prótese, esta deve ser uma informação a ser fornecida para 
as pacientes. Infelizmente esta complicação é rara, mas acredita-se 
que seja subdiagnosticadas, em 2020 havia cerca de 700 casos pu-
blicados no mundo. (Loch-Wilkinson, 2017)

As pacientes também devem ser informadas que 60% dos 
casos que se submeteram a mastectomia redutora de risco neces-
sitarão de procedimentos cirúrgicos adicionais: troca de prótese, 
reposicionamento de prótese, enxerto de gordura, ressecção de ci-
catrizes dentre outros.

Figura 14: Ilustração da mastectomia redutora de risco bilateral. Um corte é feito na 
pele e quase toda a glândula é retirada. Sempre fica em torno 5-10% da glândula ma-
mária. Após a retirada da glândula é colocada uma prótese de silicone que pode ser 
colocado na frente (pré-peitoral) ou atrás do músculo grande peitoral (retropeitoral)

2.Quando está indicada a retirada das trompas e ovários? 

As principais indicações para retirados dos ovários e trompas 
é a presença de mutação nos genes BRCA 1 e 2. Existem outros ge-
nes associados ao aumento do risco de câncer de ovário como RA-
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D51C e genes relacionados a syndrome de Lynch (Helder-Wool-
derink, 2016). 

O câncer de ovário infelizmente é uma doença de prognóstico 
ruim, em que o tratamento atual disponível cura somente metade 
das pacientes. Em torno de 75% dos casos o diagnóstico é realiza-
do em estádio avançado e não existe um exame que seja capaz de 
diagnosticar precocemente este tumor. 

As pacientes que apresentam mutação de BRCA 1 tem um ris-
co de câncer de ovário de até 40% e as que apresentam mutação de 
BRCA 2 em torno de 20%. 

 A recomendação atual é que as pacientes discutam com seus 
médicos a realização da retirada dos ovários e trombas. No caso de 
mutação de BRCA 1 a indicação é realizar entre os 35-40 anos e em 
mutação de BRCA2 dos 40-45 anos.

A retirada dos ovários e trompas diminui o risco de câncer 
de ovário em torno de 90% e diminui o risco de surgir câncer de 
mama em 50% dos casos. Além disse diminui a mortalidade geral, 
ou seja, as pacientes que submetem à cirurgia vivem mais do que 
as que não se submetem a cirurgia. (AMY, 2014) (XIAO, 2019)

A cirurgia é realizado por videolaparoscopia (semelhante a ci-
rurgia que é realizada para retirada da vesícula biliar). Geralmente 
a paciente recebe alta no dia seguinte à cirurgia ou no mesmo dia. 
Mesmo nas pacientes que apresentam ovários normais nos exames 
pré-operatórios, no exame  histopatológico realizado dos ovários 
e trompas que foram retirados pode ser encontrado tumor em até 
9% dos casos. Por isso recomenda-se que os ovários e trompas se-
jam retirados protegidos por bolsas (endobags). Existe um proto-
colo específico do médico patologista para a analisar minuciosa-
mente a trompas e os ovários. 

Estudos estão em andamento para avaliar se a retirada somente 
das trompas teria o mesmo efeito em diminuir o risco de câncer de 
ovário, já que existem evidências de que o câncer de ovário se origi-
na da trompa. Em sendo validada esta hipótese haveria uma grande 
vantagem para as mulheres, que seria evitar a menopausa precoce.
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Os sintomas decorrentes da menopausa precoce podem afe-
tar de forma significativa a qualidade de vida: fogachos, sudorese, 
vagina seca, baixa da libido, osteoporose e aumento do risco da 
doença cardiovascular. 

Para as pacientes que não tem diagnóstico de câncer de mama 
a reposição hormonal pode ser realizada após a retirada dos ová-
rios. 

Figura 15: Retirada dos ovários e trompas em pacientes com mutação de BRCA 1 e 2.

3.Quando está indicada a retirado do intestino grosso? 

Para os pacientes com mutação do gene APC o risco de desen-
volver câncer colorretal é de 100%. E nestes casos o procedimento 
padrão é a retirada de todo o cólon (intestino grosso) deixando-se 
a parte terminal do reto para que seja possível reconstruir o trânsi-
to intestinal e o paciente consiga evacuar normalmente. Geralmen-
te a cirurgia deve ser realizada antes dos 30 anos de idade. 

A cirurgia deve ser realizada preferencialmente por via lapa-
roscópica, pois a recuperação é mais rápida e tem menos compli-
cações. 

É uma cirurgia de grande porte e pode apresentar compli-
cações importantes. As principais são infecção no local da cirurgia, 
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peritonite (infecção no abdome) e abertura da sutura que foi feita 
para reconstruir o trânsito intestinal. Quando isto ocorre o paciente 
geralmente necessita ser reoperado e geralmente fica com uma 
ileostomia provisória (intestino colocado para fora e as fezes são 
coletadas em uma bolsa externa). Após a recuperação geralmente 
é possível reconstruir o trânsito intestinal.

Figura 16: retirada de todo o intestino grosso em pacientes com mutação do gene APC.

4.Quando está indicada a retirada da tireoide? 
Paciente com história família de câncer de tireoide medular e 

que apresentam mutação do gene RET deve se submeter a retirada 
da glândula tiroide. 

A cirurgia deve ser realizada por um cirurgião de cabeça e 
pescoço, pois a lesão do nervo laríngeo recorrente é uma complica-
ção grave, e nas mãos de um cirurgião experiente a ocorrência des-
te evento é rara. Após a cirurgia a paciente deve receber reposição 
com hormônios tireoidiamos pelo resto da vida. (WELLS, 2015)
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Figura 17: tireoidectomia total em pacientes com mutação do gene RET.

5.Quando está indicada a retirada do estômago? 

Paciente com história familiar de câncer gástrico difuso e com 
mutação do gene CDH1 deve ser discutida a  retirada de todo o es-
tômago. É uma cirurgia de grande porte associado a complicações 
significativas. Deve ser realizada por via laparoscópica, se dispo-
nível, pois apresenta menos complicações e a recuperação é mais 
rápida

Nos pacientes que apresentam exames endoscópicos pre-ope-
ratórios normais, o patologista pode encontrar câncer gástrico no 
exame minucioso do espécime cirúrgico.

Esta mutação pode também ser uma indicação para mastec-
tomia redutora de risco bilateral dependendo da história familiar.
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Figura 18. Gastectomia total: retirada de todo os estômago e reconstrução do trân-
sito intestinal utilizando o intestino delgado.

6.Quais as principais complicações das cirurgias redutoras de 
risco? 

Mastectomia redutora de risco: necrose da papila mamária, 
infecção, perda da prótese, hematoma, seromas, contratura da pró-
tese, ruptura da prótese a longo prazo, deslocamento da prótese, 
linfomas de anaplásico de grandes células relacionados a prótese. 

Salpingooforectomia laparoscópica: infecção, hérnias nos lo-
cais de punção, hematoma, sangramento intra-abdominal, aderên-
cias no intestine e menopausa.

Colectomia total: diarreia, aderências, fístula, infecção, san-
gramento, desnutrição, perda de peso, anemia.

Tireoidectomia total: lesão do nervo laríngeo, hematoma, san-
gramento, infecção, hipoparatireoidismo.

Gastrectomia total: infecção, fistula, sangramento, anemia, 
perda de peso, aderências.



41

3.7 Prevenção do câncer

Como já dito antes, a maioria dos tumores se desenvolvem 
ao longo da vida a partir de mutações somáticas em nosso DNA 
e que de certa forma podem estar relacionados ao ambiente em 
que vivemos. São conhecidos fatores de risco para diversos tipos 
de tumores: tabagismo, etilismo, obesidade, alimentação rica em 
gordura animal, alimentos processados e embutidos, açúcar refi-
nado, exposição à radiação ionizante, exposição a luz ultravioleta 
(solar), algumas infecções (HPV, hepatites B e C, HIV). A presen-
ça de uma mutação genética hereditária não confere a certeza de 
desenvolvimento de câncer para a maioria das mutações, mas sim 
um aumento de risco. Portanto, mesmo pacientes com mutações 
hereditárias estão sujeitos a esses fatores de risco e podem dimi-
nuir sua chance de desenvolver um tumor a partir de medidas de 
prevenção primária, como (INCA, 2020):

-Evitar o tabagismo 
Essa é a regra mais importante para prevenir o câncer, principal-
mente os de pulmão, cavidade oral, laringe, faringe e esôfago. Ao 
fumar, são liberadas no ambiente mais de 4.700 substâncias tóxicas 
e cancerígenas que são inaladas por fumantes e não fumantes. Pa-
rar de fumar e de poluir o ambiente é fundamental para a preven-
ção do câncer.

- Alimentação saudável
Uma ingestão rica em alimentos de origem vegetal como frutas, 
legumes, verduras, cereais integrais e leguminosas, e pobre em ali-
mentos processados, como aqueles prontos para consumo ou pron-
tos para aquecer e bebidas adoçadas, pode prevenir o câncer. Car-
nes processadas como presunto, salsicha, linguiça, bacon, salame, 
mortadela, peito de peru e blanquet de peru podem aumentar a 
chance de desenvolver câncer. Os conservantes (como os nitritos 
e nitratos) podem provocar o surgimento de câncer de intestino 
(cólon e reto) e o sal provocar o de estômago. Dar preferência para 
alimentos in natura.
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- Evitar a ingestão de bebidas alcoólicas.
Seu consumo, em qualquer quantidade, contribui para o risco de 
desenvolver câncer. Além disso, combinar bebidas alcoólicas com 
o tabaco aumenta a possibilidade do surgimento da doença.

- Manter o peso corporal adequado.
Manter um peso saudável ao longo da vida é uma das formas mais 
importantes de se proteger contra o câncer. A obesidade cria um 
ambiente de inflamação crônica no organismo que facilita o apa-
recimento de tumores. A criação de ambientes que incentivem a 
alimentação saudável e ser fisicamente ativo ao longo da vida é 
fundamental para o controle do câncer.

- Prática de atividades físicas.
A  atividade física  também diminui o risco de câncer, além de 
contribuir para a manutenção do peso corporal. Você pode, por 
exemplo, caminhar, dançar, trocar o elevador pelas escadas, 
levar o cachorro para passear, cuidar da casa ou do jardim 
ou buscar modalidades como a corrida de rua, ginástica, 
musculação, entre outras. Importante encaixar a atividade física 
na rotina de cada um, seja através do deslocamento ativo indo 
ao trabalho ou outras atividades caminhando ou de bicicleta, são 
diferentes possibilidades. O ideal é manter uma atividade física 
de intensidade moderada (que aumente a frequência cardíaca de 
forma significativa- tem tabelas próprias de acordo com a idade) 
seis horas por semana. Para pacientes sedentários e com mais de 
60 anos de idade ou que apresente alguma sintoma cardíaco é 
importante uma avaliação médica antes de iniciar uma atividade 
física. Vários estudos demonstram diminuição do risco de cân-
cer de mama da ordem de 20-30% com atividade física regular 
e também melhorar o prognóstico dos pacientes que já tiveram 
câncer. 

-Amamentação 
O aleitamento materno é a primeira ação de alimentação saudável. 
A amamentação até os dois anos ou mais, sendo exclusiva até os 
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seis meses de vida da criança, protege as mães contra o câncer de 
mama e as crianças contra a obesidade infantil.

- Vacinação contra o HPV as meninas de 9 a 14 anos e os meninos 
de 11 a 14 anos.
A vacinação contra o HPV, disponível no SUS, e o exame preven-
tivo (Papanicolau) se complementam como ações de prevenção do 
câncer do colo do útero. Mesmo as mulheres vacinadas, quando 
chegarem aos 25 anos, deverão fazer um exame preventivo a cada 
três anos, pois a vacina não protege contra todos os subtipos do 
HPV. 
A bula da vacina recomenda para homens até os 26 anos e para as 
mulheres até os 45 anos de idade. Vale pontuar que no Brasil em 
2019 a cobertura com duas doses da vacina para os meninos e me-
ninas ainda era muita baixa, 10 e 50%, respectivamente.

-Vacinação contra a hepatite B
O câncer de fígado está relacionado à infecção pelo vírus causador 
da hepatite B e a vacina é um importante meio de prevenção deste 
câncer. O Ministério da Saúde disponibiliza nos postos de saúde 
do País a vacina contra esse vírus para pessoas de todas as idades.

Figura 19: atitudes que podem aumentar ou diminuir o risco de câncer em pacien-
tes com ou sem prediposição hereditária ao câncer.
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1.Quais são os exames recomendados para detecção precoce do 
câncer em pacientes com predisposição hereditária ao câncer?

Pacientes com mutação hereditária podem apresentar risco 
maior do desenvolvimento de determinados tipos de tumor de 
acordo a mutação encontrada. Uma das estratégias que podem ser 
tomadas para diminuir o risco de morte por câncer é a detecção 
precoce da doença, permitindo um tratamento menos agressivo e 
com maiores chances de cura (TUNG 2020). No entanto, nem sem-
pre a detecção precoce confere uma diminuição da mortalidade, 
sendo portanto, necessários estudos que comprovem o real benefí-
cio das medidas de rastreamento para cada situação. 

São exames recomendados para pacientes com mutações he-
reditárias (lembrando que a escolha de quais exames e a frequên-
cia de realização dependem da mutação encontrada bem como 
outros fatores de risco) (Turnbull, 2010):

-	 Mamografia e ressonância magnética de mamas 
-	 Colonoscopia
-	 Endoscopia digestiva alta
-	 Dosagem de PSA e toque retal
-	 Ressonância magnética de abdome e pelve
-	 Ultrassonografia transvaginal e dosagem de CA 125
-	 Ressonância de corpo total para síndrome de LI-Fraumeni

2.Existe medicações que podem diminuir o risco de desenvolver 
câncer em paciente com predisposição hereditária ao câncer? 

O uso de medicamentos para prevenir o aparecimento de cân-
cer (quimioprevenção) pode ser utilizado em situações específicas. 
Alguns estudos demonstraram que mulheres com risco elevado de 
câncer de mama (incluindo mulheres com mutações hereditárias) 
podem ter sua chance de desenvolver câncer reduzida em até 50% 
com uso de medicações como tamoxifeno e inibidores da aroma-
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tase (mulheres na pós-menopausa). No entanto, a decisão sobre o 
uso dessas medicações em pacientes com mutações deve levar em 
conta o tipo de mutação, a presença de outros fatores de risco e 
histórico familiar, bem como um entendimento sobre os principais 
efeitos colaterais para considerações de risco versus benefício. O 
uso de quimioprevenção deve entrar na estratégia decisória em 
conjunto com exames de rastreamento e cirurgias redutoras de ris-
co (TUNG, 2020) (HUM, 2016).

Estas medicações apresentam efeitos colaterais importantes. 
O tamoxifeno pode causar tromboembolismo pulmonar, câncer 
do endométrio, catarata, ondas de calor e aumento de corrimento 
vaginal. 

Os inibidores da aromatase estão associados a artralgias e 
mialgias que pode comprometer de forma significativa a qualida-
de de vida da paciente. 

Outra consideração é que os estudos científicos demonstram 
redução do risco de câncer de mama, mas não houve aumento de 
sobrevida (quantidade de vida) das pacientes que utilizaram a me-
dicação. 

Estas opções são oferecidas e as pacientes após entendimento 
adequando podem utilizá-las por cinco anos e continuar o segui-
mento recomendando com ressonância magnética anual e exame 
físico. 

3.Pacientes com mutações herdadas podem tomar anticoncepcio-
nal oral e reposição hormonal? 

Alguns estudos demonstraram que o uso de anticoncepcional 
oral com baixas doses de estrógenos e progesterona não aumenta 
o risco de câncer de mama e diminui o risco de câncer de ovário 
em mulheres com mutações hereditárias relacionadas a esses dois 
tipos de tumores. Portanto não há contra-indicação para seu uso 
quando necessário e indicado pelo médico assistente.

 A terapia de reposição hormonal tem como objetivo melhorar 
os sintomas da menopausa, como os fogachos e vagina seca, além 
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de atenuar outras condições como osteoporose, doença cardiovas-
cular e déficit cognitivo.

No caso de pacientes com mutações hereditárias que confe-
rem risco elevado para câncer de ovário, a salpingooforectomia 
redutora de risco bilateral pode ser utilizada como estratégia ten-
do como consequência a instalação de menopausa precoce. Logo, 
a possibilidade de reposição hormonal torna-se importante neste 
cenário. Estudos demonstraram que pacientes com mutação e sem 
histórico familiar para câncer de mama podem ser submetidas a 
terapia de reposição hormonal, sempre com orientação médica e 
considerando seu uso quando bem indicado e pelo menor tempo 
possível.

4. O que pode ser feito para não transmitir a mutação para os 
filhos? 

A história familiar é sem dúvidas um fator determinante no 
diagnóstico e avaliação de riscos de doenças uma vez que os genes 
de uma pessoa são compartilhados com seus familiares. Além dis-
so, os membros de uma família compartilham fatores ambientais 
como dieta e comportamento, que também influenciam no desen-
volvimento de doenças. De forma geral, a maioria dos tumores, 
mesmo quando detectada uma mutação genética de suscetibili-
dade, têm no seu desenvolvimento fatores genéticos e ambientais 
envolvidos (epigenéticos). Quando uma mutação hereditária é de-
tectada sabemos que ela está presente no DNA de todas as nossas 
células e a chance de ser transmitida para os filhos é em torno de 
50%. Isso não significa que há uma chance de 50% dos filhos de-
senvolverem alguma doença, pois para cada tipo de mutação espe-
cífica existem riscos diferentes que devem ser discutidos com seu 
médico. O conhecimento da história familiar materna e paterna, o 
tipo de mutação encontrada e fatores ambientais são todos impor-
tante para avaliação de risco do desenvolvimento de um câncer. 

Uma forma de evitar a transmissão de uma mutação para os 
filhos em caso de doenças genéticas graves é o diagnóstico pré-
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-implantacional. Descrito pela primeira vez na década de 90, esse 
procedimento pode ser realizado durante processos de fertilização 
in vitro e consiste na retirada e análise do material genético de uma 
ou duas células do embrião (blastômero), aproximadamente em 
seu terceiro dia de vida, quando este apresenta aproximadamente 
oito células em procura da mutação específica. Nesse caso se evi-
taria a implantação de um embrião com mutação em favor de um 
sem a mutação. O caráter ético do diagnóstico pré-implantacional 
está previsto pelo Conselho Federal de Medicina em sua resolução 
no. 2168/2017 que afirma: “As  técnicas  de  Reprodução Assisti-
da  podem  ser  aplicadas  à  seleção  de  embriões  submetidos  a 
diagnóstico  de  alterações  genéticas  causadoras  de  doenças po-
dendo  nesses  casos ser  doados  para  pesquisa  ou  descartados,  
conforme  a  decisão  do(s)  paciente(s) devidamente documentada 
em consentimento informado livre e esclarecido específico. É cla-
ro que esta decisão cabe ao casal, pois envolve dilemas bioéticos 
e religiosos que devem ser respeitados de acordo com a crença 
de cada um e respeito à liberdade individual. No entanto é papel 
do médico esclarecer todas as possibilidades e que a tomada de 
decisão deva ser feita após ampla discussão com equipe multidis-
ciplinar,

5.O que existe de legislação para manter a confidencialidade das 
informações em pacientes com câncer hereditário? 

O direito à privacidade, ou vida privada, bem como o direito 
à intimidade de todos os cidadãos, são protegidos pela Consti-
tuição Federal, em seu artigo 5º, inciso X, segundo o qual “[...] 
são invioláveis a intimidade, a vida privada, a honra e a imagem 
das pessoas, assegurado o direito a indenização pelo dano ma-
terial decorrente de sua violação” . No contexto da bioética, tais 
princípios (da privacidade e da intimidade) originam o princípio 
da confidencialidade, de observância obrigatória em aconselha-
mentos genéticos realizados por pacientes junto a profissionais 
da saúde, a fim de verificar-se a ocorrência de eventuais riscos de 
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doenças de origem hereditária, planejamento familiar com base 
nos diagnósticos, probabilidades, etc.

A Declaração Universal sobre o Genoma Humano e os direi-
tos Humanos da UNESCO, em seu artigo 7º, dispõe que: “Dados 
genéticos associados a indivíduo identificável, armazenados ou 
processados para uso em pesquisa ou para qualquer outro uso, 
devem ter sua confidencialidade assegurada, nas condições esta-
belecidas pela legislação”. 
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