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APRESENTACAO

A colecéo “Ciéncias da Saude em Debate” apresenta em dois volumes a producéo
cientifica multiprofissional que versa sobre tematicas relevantes para a compreenséo do
conceito ampliado de saude.

Tendo em vista a relevancia da tematica, objetivou-se elencar de forma categorizada,
em cada volume, os estudos produzidos pelos diferentes atores, em variadas instituicbes
de ensino, pesquisa e assisténcia do pais, a fim de compartilhar as evidéncias produzidas.

O volume 1 da obra apresenta publicagbes que contemplam a inovagéo tecnolégica
aplicada a area da saude, bem como os avangos nas pesquisas cientificas direcionadas a
diferentes parcelas da populagéo.

No volume 2 estédo agrupadas as publicagbes com foco nos diferentes ciclos de vida,
criancas, adolescentes, mulheres, homens e idosos. As publicagbes abordam os aspectos
biologicos, psicolégicos, emocionais e espirituais que permeiam o individuo durante a sua
vida e o processo de morrer.

A grande variedade dos temas organizados nessa colegdo permitira aos leitores
desfrutar de uma enriquecedora leitura, divulgada pela plataforma consolidada e confiavel
da Atena Editora. Explorem os contetdos e compartilhe-os.

Luana Vieira Toledo
Organizadora
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RESUMO: Atualmente, o cancer é uma das
doencas com maiores taxas de mortalidade
no mundo. Gracas a isso, inimeras pesquisas
foram realizadas a fim de combater a doenca
e hoje se sabe que o cancer possui relagdo
com a hereditariedade. Pesquisas genéticas
descobriram  varios genes ligados ao
desenvolvimento da doenca e a genética clinica
ou genética médica é a area especializada
na prevencao, tratamentos e diagnésticos de
doencas hereditarias, como o cancer hereditario.
O aconselhamento genético proporciona aos
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pacientes com historico da doenga na familia e/ou suspeitas de um gene mutante que
possa vim desenvolver a doenca a chance de descobri-las precocemente, antes mesmo do
desenvolvimento da doenca, reduzindo as taxas de mortalidade e aumentado a expectativa
de vida. Testes genéticos sdo utilizados para detectar possiveis genes mutantes de forma
precoce. Este capitulo apresenta a fisiopatogénia do cancer de mama e ovario hereditéario, a
importancia do aconselhamento genético no combate contra o cancer hereditario e os testes
genéticos utilizados para descobrir precocemente possiveis genes mutantes nos pacientes.
PALAVRAS-CHAVE: Cancer hereditario; Cancerde mama; Cancer de ovario;Aconselhamento
genético; Neoplasia maligna.

HEREDITARY BREAST AND OVARY CANCER: APPLICATION OF CLINICAL
GENETICS AS A PREVENTION TOOL

ABSTRACT: Today, cancer is one of the diseases with the highest mortality rates in the world.
Thanks to this, a lot of research has been carried out to combat the disease and today it
is known that cancer is related to heredity. Genetic research has uncovered several genes
linked to the development of the disease, and clinical genetics or medical genetics is the
area specializing in the prevention, treatment and diagnosis of hereditary diseases such as
hereditary cancer. Genetic counseling gives patients with a family history of disease and/or
suspicion of a mutant gene that may come to develop the disease the chance to discover
them early, even before the disease develops, reducing mortality rates and increasing
expectation of life. Genetic testing is used to detect possible mutant genes early. This chapter
introduces the pathophysiology of breast and ovarian hereditary cancer, the importance of
genetic counseling in the fight against hereditary cancer and the genetic tests used to detect
possible mutant genes early in patients.

KEYWORDS: Hereditary cancer; Breast cancer; Ovary cancer; Genetic counseling; Malignant
neoplasm.

LISTA DE ABREVIATURAS

AFBM Alteracdo funcional benigna da mama
AG Aconselhamento Genético
CM Cancer de mama

INCA Instituto Nacional do Céance

11 INTRODUGAO

Atualmente, o cancer é considerado como uma das doengas com as maiores taxas
de mortalidade mundial e tem por definicdo como doencga genética, podendo ser causada
por multiplos fatores, fazendo com que o DNA dessas células seja alterado, ocorrendo
uma mutagcdo génica, acarretando em uma multiplicagdo anormal e descontrolada das
células afetadas. O cancer pode ser classificado em dois grupos: esporadico, quando nao
ha relacao com grupos familiares, e hereditario, quando ha relagdo com grupos familiares,
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sendo este ultimo um percentual pequeno na populacéo e o foco desse trabalho.

A genética clinica ou genética médica, que é a area especializada no controle de
distarbios genéticos e hereditarios, como também nos diagnoésticos e tratamentos dessas
doengas, vem ganhando cada vez mais espa¢o no mundo, com maiores investimentos de
tecnologias e pesquisa na area. Portanto, indaga-se qual € o papel da genética clinica na
deteccao do cancer hereditario?

Entdo, o objetivo desse capitulo € abordar quais s&o os testes genéticos utilizados
para a deteccdo preventiva do cancer hereditario. Para tanto, foram delineados os
seguintes objetivos especificos a serem abordados, sendo: 1) descrever a fisiopatogenia
dos principais tipos de cancer hereditarios; 2) apresentar a importancia da genética clinica
e a sua atuacéo na pesquisa e diagnostico do cancer e 3) descrever quais sé@o os testes
genéticos mais utilizados para a prevencéo do cancer hereditario, abordando a importancia
do aconselhamento genético.

21 FISIOPATOGENIA DO CANCER DE MAMA E OVARIO HEREDITARIO

2.1 Cancer de mama

No Brasil, os casos de cancer de mama (CM) é mais comum em mulheres, sendo
raro a doenga acometer homens, visto que apenas 1% dos casos diagnosticados de CM
foram no sexo masculino (INCA, 2019). O aparecimento da doenca € mais comum pds-
menopausa, em mulheres de classe social mais elevada, no meio urbano e por volta dos
45 a 50 aos de idade, contudo, j& foram diagnosticados casos da doencga aos 25 anos
(BARBOSA, 2015; PICCININI, 2002).

Segundo o Instituto Nacional do Cancer (2019), o cancer de mama é a doenca mais
comum entre as mulheres no mundo e esse nimero vem crescendo cerca de 25% por ano,
ja aqui no Brasil, o CM vem crescendo os numeros de casos em cerca de 29% por ano.
Com excegéo do norte do pais, onde o colo de Utero prevalece em primeiro lugar, € o tipo
de cancer mais frequente nas mulheres brasileiras.

O CM é uma doenga silenciosa e lenta, sem a percepg¢édo do tumor, apenas 10%
dos afetados pelo cancer dizem sentirem dores. Isso porque o tempo em que uma célula
cancerigena mamaria leva para realizar sua duplicagéo é de cerca de 100 dias. Um nédulo
tumoral pode ser palpavel a partir do momento em que possua um centimetro de diametro,
0 que é equivalente a um bilhdo de células. Logo, para que um noédulo tumoral seja
detectado através de um autoexame palpavel, necessita que o0 mesmo tenha pelo menos
um centimetro, o que leva cerca de dez anos para o tumor chegar atingir este tamanho, que
€ proveniente de trinta duplicagdes celulares (PICCININI, 2002).

Existem varios fatores que influenciam ao desenvolvimento do CM, alguns deles
sdo: obesidade, menarca precoce (antes dos 11 anos de idade), menopausa tardia
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(apbs os 55 anos de idade), ciclos menstruais muito alterados (com menos de 21 dias) e
historicos da doenca na familia, sendo este ultimo, um dos mais importantes. Entretanto,
habito saudavel, como exercicios fisicos regulares e alimentacdo adequada, juntamente
com exames peridédicos na detec¢do do cancer de mama, resulta na precoce deteccédo
da doenga, aumentando as chances de cura para quase 100% dos casos (DANTAS et al,
2009; PICCININI, 2002).

A neoplasia mamaria inicia-se no periodo embrionario a partir das células epiteliais
ou glandulares. Células basais expressam tanto proteinas actina de musculo liso, que
€ um dos trés elementos essenciais para a formacéo do citoesqueleto dos organismos
eucariontes, quanto citoqueratinas de alto peso, que compdem os filamentos intermediarios,
que surgem a partir do final do segundo trimestre da formacédo dos tecidos. Quando a
mama ja esta na fase adulta, ela distingue suas células em dois tipos: as mioepiteliais
e as células luminais secretoras. Varias etapas da progressdo e estadiamento tumoral
podem ser identificadas até determinado grau de malignidade, tanto histopatologica
quanto clinicamente. A hiperplasia ductal é definida pela multiplicacdo das células de
forma desigual, apresentando varias formas do ndcleo e cromatina, sendo ainda assim
considerada benigna, e frequentemente é considerada como um sinal patologico. Essas
células tém bordas mal definidas e a hiperplasia atipica € ligada ao risco do aparecimento
da neoplasia maligna da mama. Caracteriza-se o proliferamento de células potencialmente
malignas, mas ainda sem invaséo do estroma pela membrana basal celular como carcinoma
in situ, tanto ductal quanto lobular. Quando o tumor comega a se espalhar e invadir a
membrana basal, ele é classificado como invasivo, sendo estes a maioria dos casos do tipo
ductal com cerca de 85% a 95%, entretanto, quando o tumor atinge a corrente sanguinea
ou o sistema linfatico, ele consegue se locomover para outros sistemas, caracterizando
como metastase. As células epiteliais podem sofrer alteragdes potencialmente malignas
e ap0Os o processo de mitose dessa célula, ela se torna uma lesdo pré-maligna ou um
carcinoma in situ e essa lesdo pode levar a caracteristicas invasivas ou metastaticas com o
tempo. Em cada etapa do processo de desenvolvimento do tumor, podem acontecer novas
mutacbes nas células afetadas e ganharem novas propriedades celulares. Essas novas
mutacdes podem ser desde pequenas dele¢cdes até grandes perdas cromossémicas ou
duplicagdes. Alteragbes que atingem os genes relacionados a mitose ou aos mecanismos
de reparo celular podem causar grande instabilidade gendmica, sendo eles os genes de
alta penetrancia que aumentam a susceptibilidade ao desenvolvimento do cancer de mama
(CUNHA, 2011).

Os sintomas mais comuns relatados pelas mulheres sdo os de dores nas mamas
(mais de 60%), e ndo estdo diretamente associados ao desenvolvimento do tumor. A
causa mais frequente, geralmente, é chamada de alteragéo funcional fibrocistica benigna
da mama (AFBM), também mais conhecida como displasia mamaria. E mais comum no
periodo pré-menstrual, quando a liberacdo dos hormdnios femininos esta mais intensa por

Ciéncias da saide em debate Capitulo 9 “



conta da acédo dos ovarios sobre a mama. Caracterizada por causar alteragdes nos seios,
como dores, inchagos e n6dulos, além de deixa-los mais turgidos. Nao é considerada uma
doenca e também néo oferece riscos para o desenvolvimento futuro de cancer. A descarga
papilar estéa ligada a causas fisiolégicas, doencas benignas ou desenvolvimento de cancer
e esta presente em cerca de 5% a 7% das queixas das mulheres. Derrame ou descarga
papilar é a secre¢éo de fluidos quando ndo associados a gravidez e a lactagcdo e pode
acontecer tanto em mulheres quanto em homens. De 2.5% a 3% dos casos descritos por
descarga papilar feminino, é relacionado ao carcinoma, enquanto que nos homens, essa
porcentagem aumenta consideravelmente para 20% e sendo geralmente hemorragico.
E de grande importancia em relagdo ao desenvolvimento do cancer de mama quando
a secregao é em grande quantidade, saindo apenas de um Unico ducto, unilateral e de
aspecto cristalino, leitoso, purulento ou sanguinolento. Esta secre¢éo deve ser levada para
um exame citolégico e deve ser analisada se ha vestigios de células cancerosas e aquela
mama deve ser submetida a uma investigagao cirurgica. Quando o tumor ainda nao é
palpavel, o significado da descarga papilar é ainda mais importante. (DE ANDREA, 2006;
PICCININI, 2002).

O n6dulo de mama é um pequeno carogo palpavel em uma area definida presente na
glandula mamaéria, podendo ser apenas um cisto, liquido ou sélido, benigno ou maligno. Os
nédulos sdo os responsaveis pelas maiorias das queixas das mulheres nos ginecologistas
e mastologistas, e por sua vez, grandes parte dos casos s&o nddulos benignos. A neoplasia
mamaria possui uma consisténcia rigida e com limites mal definidos, de tamanhos que
podem variar, de acordo com o seu tempo de evolugdo, de um a varios centimetros de
diametro, com volubilidade ou preso no tecido. A pele da mama pode apresentar alteragbes
como aspecto de casca de laranja ou ulcerada pelo tumor (NOVITA, 2018; PICCININI,
2002).

2.2 Cancer de ovario

Apesar de néo ser tdo frequente como o cancer de mama, o cancer ovariano é o
tipo de cancer mais grave dos tumores ginecologicos e o mais dificil de ser diagnosticado.
As chances de uma mulher desenvolver essa doenca sédo de 1,5%, contudo, a sobrevida
global é menor que 40% em cinco anos. Isso ocorre por conta do diagnostico tardio, apos
0s 40 anos de idade, quando a doenca ja estd em estadgio mais avangado e as chances
de cura total sdo minimas e as citorreducdes e a quimioterapia séo parcialmente efetivas.
Entretanto, quando o diagnostico € realizado precocemente, é necessario apenas um unico
tratamento e a sobrevida do paciente sdo superiores aos 90% em cinco anos. E a sexta
neoplasia maligna mais comum e a quarta com mais casos a Obito nos Estados Unidos
(ONCOGUIA, 2015; REIS, 2005).

Cerca de 5% a 10% das mulheres acometidas pelo cancer de ovario apresentam
algum padré&o familiar da doenga, isto &€, um ou mais membros do seu circulo familiar séo
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portadores da doenca e cerca de 3% das mulheres, além do céncer de ovario, possuem
alteracbes nos genes ligados ao cancer de mama. Especialistas ainda ndo chegaram a
uma concluséo sobre a porcentagem exata do risco de desenvolver a doencga, entretanto,
estima-se que mulheres que possuem mutacdo no gene BRCA e nunca fizeram exames
genéticos para detecgdo do cancer possuem uma alta chance de desenvolver a doenca,
cerca de 10% a 60% dependendo também da mutagéo e outros fatores. Por outro lado,
mulheres sem mutacdo no gene possuem menos de 2% de chance de desenvolver o
cancer de ovario (ALVARENGA et al, 2002; ONCOGUIA, 2015).

Cerca de 85% a 90% dos canceres de ovarios primarios tem origem no epitélio
celémico que cobre os ovarios. Esses tumores nos ovarios podem ser benignos ou malignos
e sao divididos conforme sua origem ou suas células germinativas. Tumores do tipo seroso
s@0 0s mais comuns, tendo 52% dos casos, seguido da endometrioide (10%), mucinoso
(6%) e células claras (6%) (CUNHA, 2011; ONGOGUIA, 2015). Sinais podem alertar de
que um céncer de ovario esta se desenvolvendo, porém, ndo sao muito especificos. Alguns
deles sd@o so6 possiveis de perceber quando o tumor € volumoso ou quando ja o tumor ja se
dispersou para o meio intra- abdominal, apresentando sintomas de gastrointestinal, genito-
rinarios e pélvicos. Exames ginecologicos podem detectar um ovario de tamanho anormal, no
caso de mulheres mais jovens que ainda n&o atingiram a menopausa, um volume maior dos
ovarios, entretanto, com didmetro maior que 5cm também deve ser investigado. Para mulheres
que ja chegaram nessa etapa da vida, o normal seria um ovario que involui, diminuindo cerca
de 1cm a 2cm do seu tamanho, tornando-se néo palpavel. Entretanto, o tumor cresce em ritmo
acelerado, sendo assim, caso seja palpavel, € um sinal de crescimento anormal que devera
ser investigado, apesar de que apenas 10% desses representam tumores ovarianos. O tumor
também pode comprimir 6rgdos que estao por perto, como o intestino, assim, os movimentos
peristélticos ficam prejudicados e dificultando a eliminagéo das fezes. Existem casos onde
ouve o blogueio total da passagem das fezes. Além do intestino, a bexiga também pode
sofrer as consequéncias do tumor, vontade de urinar com muita frequéncia pode ser sinal da
evolucdo do mesmo. Com a expanséo e invaséo tumoral, o sistema urinario fica comprimido,
ocupando o espacgo onde a urina fica armazenada, consequentemente, diminuindo o tempo
entre uma evacuagao a outra (CHEN et al., 2003; DERCHAN et al., 2009; MCCLUGGAGE,
2008).

31 IMPORTANCIA DA GENETICA CLINICA NO CANCER HEREDITARIO

O Aconselhamento genético (AG) tem como intuito identificar, em individuos e suas
futuras geragbes, condicbes hereditarias capazes de desenvolver anomalias e doencas
genéticas. Este procedimento é realizado por um ou varios profissionais especializados
na genética clinica, que tem por finalidade, detectar e analisar a probabilidade de alguma
doenca genética, como por exemplo, o cancer, vir se desenvolver no paciente e/ou transmitir
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estes patdgeno para seus descendentes (BERTOLLO et al, 2013).

O AG é um procedimento no qual faz o paciente e/ou a familia entender todo o
processo no qual o paciente ird enfrentar e o porqué de ser submetido a varias consultas
e exames de laboratério que podem ser bastante confusos e que na maioria dos casos
desgastam bastante tanto o paciente quanto sua familia. Com o diagnostico definitivo do
paciente realizado, é papel do profissional esclarecer todos os recursos terapéuticos que
possam ser realizados e as possibilidades de prevencdes. O ato de realizar as consultas,
exames complementares, mostrar clareza sobre a situagao, apoio e respeito ao paciente
e familia em relacdo a sua decisdo sobre o diagnostico, tratamento e prevencéo séo
caracterizados como AG. Através dele que o diagnostico € mais aprofundado, identificando
os potenciais riscos ao paciente e garantir que o paciente e familia estejam cientes de como
a doenca esté ligada a hereditariedade e as chances de ir a recorrer. Além disso, a¢des
bem desenvolvidas que atendam ao apoio psicologico e social da familia sé@o necessarias
para que entendam que héa beneficios, riscos psicolégicos e econémicos como também
possiveis limitagdes no processo (BIESECKER & PETERS, 2001; BRUNONI, 2013).

O AG é um processo auxiliar, para que as pessoas sejam capazes de detectar
possiveis doencas genéticas que possam vir a prejudica-las. E um processo que necessita
de um mais ou profissionais devidamente preparados, com uma forte base em ciéncias
biologicas e genética e também um bom treinamento em técnicas psicossociais, para
prestar um bom auxilio aos individuos ou familias submetidas ao AG (BERTOLLO et al,
2013; BIESECKER & PETERS, 2001).

O AG é uma area da medicina que a populacdo em geral ndo possui muito
conhecimento atualmente, isso reflete no aumento do nimero de casos de cancer na
populagdo e consequentemente, o aumento na taxa de mortalidade pela doenca. Isso
vem mudando ao longo do tempo gragas aos avangos tecnolégicos e técnicos da biologia
molecular possibilitando a identificacdo de genes mutados que sé@o responsavéis pelo
desenvolvimento de variados tumores, como o cancer de mama e ovario, com énfase nos
genes supressores tumorais BRCA1 e BRCA2. Cerca de 25% de todos os casos de cancer
de mama e ovario hereditario € proveniente desses dois genes supressores. Nota-se entao,
que o AG é de extrema importancia para a melhor eficacia do tratamento dos pacientes
afetados pelo cancer. Com a deteccdo precoce da doenga, as chances do paciente
aumentam consideravelmente, resultando em um aumento significativo da sua expectativa
de vida. Mas para isso, € necessario que a populacédo tenha conhecimento de quais testes
genéticos sdo necessarios para a detecg¢do precoce da doenga (BERTOLLO et al, 2013;
BRUNONI, 2002; FELICIO, 2019).

4| TESTES GENETICOS UTILIZADOS PARA A DETECCAO DO CANCER
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HEREDITARIO

As células do ser humano possuem um sistema muito rigoroso de multiplicagéo e
diferenciagao celular, que séo usadas para manter as diversas tarefas do nosso organismo
em perfeito estado. A carcinogénese é um processo onde ocorre varias lesées multifatoriais
e acumulativas em nosso DNA, levando a mutagédo daquela célula afetada e alterando
sua funcionalidade tornando-as malignas. Esses fatores podem ser bioldgicos, quimicos
ou fisicos. As células sdo muito bem preparadas para essas situagdes que ocorrem o
tempo todo em nosso organismo, onde existem alguns mecanismos de reparo celular.
As mutag¢des ocorrem quando esses mecanismos de reparo falham ou quando o reparo
€ mal feito, resultando nas mutagbées. O desenvolvimento do tumor comega quando
acontece essa mutacdo e altera as fungbes dos genes de reparo celular e genes que
diretamente ou indiretamente estdo associados a proliferacdo das células, como os
proto-oncogeneses e genes supressores de tumor. Os proto-oncogenese sao genes que
estimulam a duplicacdo das células em resposta a necessidade do nosso corpo. Quando
ocorre uma mutagéo nesses genes, as proteinas que fazem a resposta desses estimulam e
ficam permanentemente ativas, ndo dependendo mais dos estimulos externos, resultando
em uma proliferacdo continua e desfreada. Grande parte dessas alteragcdes genéticas é
dominante, isto é, apenas um dos alelos precisa ser afetado para que essa alteragéo seja
se manifeste no fenotipo neoplastico. Assim, esses proto- oncogeneses sdo chamados de
oncogéneses (AMENDOLA; VIEIRA, 2005).

Os BRCA1 e BRCA2 juntamente com a p53 sdo genes supressores de tumor e
podem ser agrupados em duas categorias: 0s gatekeepers e os caretakers. Os gatekeepers
regulam de maneira positiva a morte celular programada, também conhecida como
apoptose, ou de maneira negativa a proliferacao da célula. Caso a fungéo do gene mutado
seja restaurada, o crescimento do tumor neopléstico pode ser bloqueado e diferentemente
dos oncogéneses, basta apenas um alelo ndo- mutado de um gatekeepers que ele é
capaz de fazer o controle de maneira eficaz da supressao tumoral. Para que a proliferacéo
desfreada do tumor aconteca, & necessario que ambos os alelos sejam alterados. Os
genes do grupo caretakers codifica proteinas que fazem a manuteng¢do do genoma, sendo
responsaveis indiretamente por suprimirem o crescimento de um tumor. (AMENDOLA;
SEGAL, 2001; VIEIRA, 2005).

O cancer de mama e o cancer de ovario estédo intimamente ligados aos genes BRCA1
e BRCAZ2, sendo eles os mais frequentemente culpados pelo desenvolvimento do cancer.
O BRCAT1 estéa localizado no brago longo do cromossomo 17 na posicao 21.31 (17g21)
composto por 24 exons enquanto o BRCA2 esté localizado no brago longo do cromossomo
13 na posicao 13.1 (13913.1) e é composto por 27 exons. O gene supressor p53 esta
estabelecido no cromossomo 17, na regido p13.1 e tem como produto de transcricdo uma
proteina de 53 kilodaltons (ALVARENGA et al, 2002; CUNHA, 2011; FEET-CONTTE, 2002;
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JUNIOR et al, 2002).

Existem alguns métodos de pesquisar mutagbes nos genes BRCA, tanto 1 quanto 2.
Para realizar o exame, € necessaria uma pequena amostra do material genético do paciente,
como a saliva ou sangue. O sequenciamento completo € um teste genético onde faz uma
analise completa e detalhada dos genes BRCA1 e BRCA2, usando o sequenciamento de
nova geracéo (NGS) para fazer a detecgdo de possiveis mutacdes, variantes patogénicas
e de significado incerto. Este tipo de rastreamento genético analisa 22 exons e em cerca
de 950 pares de bases das regides intrénicas proximas ao gene BRCA1 e 26 exons e 950
pares de bases das regides intrénicas do gene BRCA2, sendo no final, analisados 17,600
pares de bases (FELICIO, 2019).

O exoma é um teste genético de alta complexidade da nova geracao para determinar
alteracbes em todos os genes atualmente conhecidos, diferentemente do teste utilizado
para a detecgdo de mutacdo nos genes BRCA1 e BRCA2 em que é especifico para esses
genes, 0 exoma consegue identificar alteracdes de DNA no paciente que pode ou nao,
esta relacionado ou serem causadores de doencas. Analisando cerca de 95% dos exons
ou regides codificadoras conhecidas atualmente ao mesmo tempo, utilizando um processo
de sequenciamento tecnologico massivo paralelo, tem se mostrado de grande eficacia
na deteccdo de alteragdes funcionais raras. Estima-se que 85% das de mutagdes nos
genes que levam a desenvolver doencgas estejam localizados nas regiées codificantes e
funcionais. Contudo, ainda existem algumas barreiras nos estudos da genética humana
no exame do exoma. Como nem todos os genes humanos foram codificados, o banco de
dados genéticos dos genes ainda esta incompleto, o que afeta no procedimento do exame,
ja que apenas os genes conhecidos sdo analisados durante o procedimento. A eficiéncia
de captura de sondas em regides exbnicas varia consideravelmente, com isso, algumas
regides podem nao ter o resultado esperado (FERREIRA FILHO, 2016).

51 CONSIDERACOES FINAIS

De acordo com os dados apresentados, percebe-se a importancia da genética
clinica na prevencao do cancer hereditario. O cancer de mama juntamente com o céancer
de ovario é muito frequente nas mulheres brasileiras e estdo intimamente ligados. A taxa
de mortalidade dessas duas doengas esta diretamente relacionada ao diagnostico precoce
ou tardio. Como o desenvolvimento dos dois tipos de cancer € lento, os sinais do tumor
demoram a aparecer e muitas vezes passam despercebidas pelas mulheres, facilitando o
crescimento do tumor e levando a paciente a 6bito.

O aconselhamento genético mostra-se muito eficaz no combate ao cancer
hereditario, dando auxilio para qual teste genético deve-se ser submetido em cada
caso em especifico para um possivel cancer ou deteccao precoce de um cancer ja em
desenvolvimento, além de tragar o melhor caminho para o tratamento do mesmo. Com isso,
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0 paciente aumenta significativamente a chance de cura total, se detectado precocemente,
ou diminui consideravelmente as chances de desenvolver um possivel tumor, aumentando
sua expectativa de vida em varios anos, sendo esse, 0 ponto mais marcante deste trabalho.

Os testes genéticos mostram-se um grande avanc¢o na genética clinica, relevando
aos pacientes e as familias se est@o sucessiveis a determinadas doengas, ndo apenas o
céncer, e se estdo, identificar qual ou quais podem ser potencialmente perigosas para a
sua saude do mesmo.
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