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APRESENTACAO

Considerando que a atuacdo da Biomedicina € muito abrangente e que envolve
uma diversidade de possibilidades relacionadas as &reas de formacéo, especializagéo e
segmentos de atuacéo profissional e, sendo tal profissdo capaz de intervir para promogéao,
prevencao, diagnoéstico e tratamento de diversas afec¢des e doencgas, além de contribuir para
a melhora da salde e qualidade de vida dos individuos, entre outras diversas atribuicdes, a
Atena Editora lanca o e-book “A BIOMEDICINA E A TRANSFORMACAO DA SOCIEDADE
2” que traz 7 artigos capazes de fundamentar e evidenciar algumas das contribuicbes da
biomedicina que fundamentam sua possibilidade de levar a transformacéo da sociedade.

Convido-te a conhecer as diversas possibilidades que envolvem essa area tao
inovadora e abrangente.

Aproveite a leitura!

Claudiane Ayres
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RESUMO: INTRODUCAO: O cancer de mama
€ 0 segundo tipo de neoplasia que mais afeta
mulheres no Brasil, sendo sua predisposicao
genética relacionada a inativagdo de genes
supressores de tumores, sendo o0s mais
importantes o BRCA1 e o BRCA2, mas ha
também inimeros outros genes que podem levar
a essa predisposicdo. Dessa forma, o presente
estudo busca demonstrar através de um relato
de caso a importancia do rastreamento genético
para verificar a alteracdo desses genes e 0s
beneficios da identificag@o precoce de individuos
de alto risco. MATERIAIS E METODOS: O
trabalho foi realizado com base em relato de
caso envolvendo paciente com predisposicéo
genética ao cancer de mama. Foi assinado o
TCLE e as informagdes foram colhidas por meio
de revisdo do prontuario, observacdo de exames,
didlogo com a geneticista envolvida no caso,
registro fotografico dos métodos diagndsticos e
revisdo de literatura. DESCRICAO DO CASO:
D.C.T., mulher, 46 anos, veio ao consultério
apo6s grandes perdas familiares ao CA de mama
e a partir de suas caracteristicas pessoais, mas
ainda sim nédo se sentia preparada para realizar
o aconselhamento genético. RESULTADOS E
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DISCUSSAQ: alteracdes no Exame de Predisposicéo de Risco para CA Mama em: CYP1BH1,
COMT, MTHFR e TOX83; e no Exame Perfil de Genotipagem Nutrition em: FTO, MC4R. BDNF,
ADRB2, ADRB3, PPARGC1A, MCM6, CYP1A2, HLA, ACE, FADS1, MTHFR. A paciente
foi classificada como médio risco e orientada a realizar algumas mudangas em sua rotina.
CONCLUSAO: O aconselhamento genético é de extrema importancia no combate ao CA de
mama e este fato foi comprovado pelo caso da paciente. E necessario difundi-lo para que
possa ajudar outras mulheres e frear as crescentes taxas de mortalidades relacionadas a
doenca.

PALAVRAS CHAVE: Neoplasias, testes genéticos, aconselhamento genético.

THE IMPORTANCE OF GENETIC SCREENING IN THE PREVENTION OF
NEOPLASMS: A CASE REPORT

ABSTRACT: INTRODUCTION: Breast Brazil is the second type of neoplasm that most affects
women in relation to cancer, the most important being BRCA1 and BRCA2, but there are also
women in other genes that can affect cancer. to that predisposition. In this way, we seek to
demonstrate an important case report through genetic screening to determine these genes
and high-risk study identification data. MATERIALS AND METHODS: The study was based
on a case report of cancer in a patient with a predisposition to the breast. The informed
consent was signed and information was collected through a review of medical records,
observation of exams, dialogue with a geneticist in the case of diagnosis, photographic record
of diagnoses and review. DESCRIPTION IN THE CASE: D.C.T, woman, 46 years old, but
came from counseling, after a large family inheritance to CA breast and from her personal
characteristics, she still does not feel prepared to perform genetic counseling. RESULTS AND
DISCUSSION: changes in the Risk Predisposition Examination for Breast CA in: CYP1B1,
COMT, MTHFR and TOX3; and in the Nutritional Genotyping Profile Exam in: FTO, MC4R.
BDNF, ADRB2, ADRB3, PPARGC1A, MCM6, CYP1A2, HLA, ACE, FADS1, MTHFR. The
patient was classified as medium risk and instructed to make some changes in her routine.
CONCLUSION: Genetic counseling is extremely important in the fight against breast CA and
this fact was confirmed by the patient’s case. It is necessary to spread it so that it can help
other women and stop the increasing mortality rates related to the disease.

KEYWORDS: Neoplasms, genetic tests, genetic counseling.

INTRODUCAO

O ponto de partida inicial para a compreensao do desenvolvimento de neoplasias é
dentro da perspectiva da proliferacéo celular que pode ocorrer com o crescimento controlado
do numero de células do tecido ou através do crescimento descontrolado, que ocasionam
0 que chamamos de “tumor”, realizando o processo da neoplasia. Assim, neoplasia define-
se como “uma proliferagdo anormal do tecido, que foge parcial ou totalmente ao controle
do organismo e tende a autonomia e a perpetuagdo, com efeitos agressivos sobre o
hospedeiro” (BARCELOS et al. 2017).

Segundo o Instituto Nacional do Cancer (INCA), o cancer de mama é o segundo

A biomedicina e a transformacao da sociedade 2 Capitulo 2 _



tipo de neoplasia que mais afeta mulheres no Brasil, com indice de mortalidade de 13,68
6bitos/100 mil mulheres, tornando o céncer da mama a principal causa de morte das
brasileiras (INCA, 2016). Sabe-se que a incidéncia dessa neoplasia esta relacionada a
diversos fatores como idade, sendo mais prevalente a partir dos 40 anos, além de fatores
enddcrinos, histéria reprodutiva, fatores ambientais e fatores genéticos (FANN et al. 2018).

A predisposi¢édo genética ao cancer de mama esta relacionada a inativagao de genes
supressores de tumores, sendo os mais importantes o BRCA1 (17q) e BRCA2 (13q) sendo
esses genes responsaveis por propiciar que proteinas codificadas por eles interajam com
as demais proteinas para reparar as quebras de DNA e impedir a formagéo de tumores e,
caso nao haja essa interagéo, induzir a apoptose celular. Mulheres portadoras de mutagées
no BRCA1, por exemplo, possuem até 80% de chance de desenvolver cancer de mama
(INCA, 2016; DUFLOTH, 2005). Genes como o TP53 (17p13.1) e o CHEK2 (22q12.1)
quando mutados também podem levar ao cancer de mama (COELHO & SANTOS, 2017).

Ainvestigacdo genética na alteracao desses genes é essencial para o enfrentamento
as neoplasias, uma vez que a identificagcdo precoce de individuos de alto risco auxilia ndo
s6 na diminuicdo da necessidade dos tratamentos oncol6gicos, como no aumento da
expectativa de vida dos pacientes. (SALES, 2018; FEMAMA, 2019).

DESCRICAO DO CASO

D.C.T., mulher, 46 anos, procura o Aconselhamento genético devido a grandes
perdas familiares para o Cancer, principalmente o de mama, mas sentindo-se insegura na
realizagdo do mesmo e da realizacdo de exames genéticos, frente a possiveis resultados
indesejaveis. A paciente foi entdo orientada sobre a importancia do aconselhamento
genético e de como receberia informagdes e orientagbes. Em sua anamnese a paciente
relatou um tumor benigno na tiredide aos 33 anos e tireoidectomia. Displasia mamaria,
dois fibroadenomas, um nédulo na mama BIHADS 4, pélipos no intestino, miomas e
adenomioses uterinos. Nega tabagismo e alcoolismo. Utiliza a medicagdo Synthroid 100
mg (1-0-0). Sobre seus antecedentes familiares a paciente relatou que sua méae faleceu de
CA Ovario com metastase aos 59 anos. Irma possui mama acessoria. Tia materna faleceu
de CA Mamas aos 70 anos. O tio materno tem CA proéstata e pulméo. Tia-avé materna
faleceu de CA Mamas com 80 anos. Primas maternas ja realizaram o teste genético. Tios
maternos ja tiveram alteragdes significativas na tire6ide. Pai ainda vivo. Tem um tio paterno
que teve CA Prostata e outro tio paterno com E.L.A.

A paciente foi orientada sobre os exames disponiveis e ap6s entender os beneficios
de realiza-los optou por realizar o Exame Perfil de Genotipagem para Predicdo de Risco
para CA Mama e o Exame Perfil de Genotipagem Nutriton. O Exame de Predigcéo
ndo é um exame diagnéstico, mas traz a ideia de risco, auxilia na prevencéo e facilita
a escolha da estratégia a ser seguida. Apods resultado dos exames, foram identificadas

A biomedicina e a transformacao da sociedade 2 Capitulo 2 “



alteragbes que demonstravam predisposi¢do ao CA. Iniciou-se entdo um acompanhamento
multiprofissional para a paciente. Foi prescrito um plano alimentar antioxidante e
antiinflamatoério e suplementos com bioativos, que previnem a metilagdo. Além de
acompanhamento com um profissional de educagéo fisica, psicdlogo e de médicos. Desde
o inicio do tratamento a paciente ndo desenvolveu nédulos sugestivos de CA, perdeu peso

e diminuiu a porcentagem de gordura corporal.

RESULTADOS

TABELA 1. PERFIL DE GENOTIPAGEM PARA PREDIGCAO DE RISCO DE CANCER DE MAMA

ATabela 1 acima traz o resultado do Exame de Perfil de Genotipagem para Predicdo
de Risco de CA Mama, demonstrando as alteragbes nos genes CYP1B1, COMT, MTHFR
e TOXS3.

A Tabela 2 traz o resultado. no Exame de Perfil de Genotipagem Nutrition,
demonstrando as alteragdes nos genes FTO, MC4R. BDNF, ADRB2, ADRB3, PPARGC1A,
MCM6, CYP1A2, HLA, ACE, FADS1, MTHFR.
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TABELA 2. PERFIL DE GENOTIPAGEM NUTRITION

Alteracdes de estilo de vida a partir da avaliagéo clinica e testes genéticos, foram
sugeridas pela equipe multidisciplinar que acompanha a paciente (Figura 1) e algumas
condutas especificas foram pontuadas pela nutrionista:

1. Cureit 250mg — 3x/dia

2. Blend Funcional (gengibre, curcumina, capsaicina, guarana, coenzima Q10) — 1
dose em jejum

3. Reteuri 5bi + Glutamina 10g — 1 dose antes de dormir

4. Omega 3 — 2g antes do almogo
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Figura 1: Sugestbes de readaptacdes ao estilo de vida de acordo com a avaliagdo clinica e dos testes
genéticos

DISCUSSAO

No Teste Perfil de Genotipagem para Predicdo de Risco para CA Mama, D.C.T.
teve alteracdes em 4 genes: CYP1B1, COMT, MTHFR e TOX3, descritos de acordo com a
figura 2 e no Teste Perfil de Genotipagem Nutrition foram encontradas algumas alteracgoes,

descritas de acordo com a figura 3.
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Figura 2: Teste Perfil de Genotipagem para Predicdo de Risco para CA Mama.
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Figura 3: Teste Perfil de Genotipagem Nutrition.

A paciente foi entao classificada como médio risco por suas alteragbes em ambos
os testes. Se tivesse alteracbes em BRCA1 e BRCA2, por exemplo, seria diretamente
classificada como alto risco e ainda mais predisposta ao CA Mama. Porém, todas as
alteragbes foram em alelos muito responsivos ao ambiente. Isto &, sabemos que nbs
somos o resultado de nossos genes juntamente aos fatores ambientais. Nascemos com
predisposi¢des diferentes, mas nossos estilos de vida modulam a nossa suscetibilidade
a desenvolver doengas. Uma alimentagdo adequada e personalizada ao nosso genotipo,
realizacdo de atividades fisicas, controles dos niveis de estresse, entre outros, permitem
sim uma melhor resposta genética e aumentam a nossa expectativa de vida. Como citado
no teste preditivo da paciente: “Nao é milagre, s ciéncia”.

CONCLUSAO

O caso apresentado corrobora a importancia do aconselhamento genético, das
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equipes multiprofissionais e de seus beneficios. No entanto, sua relevancia ainda nao
foi difundida para o senso comum. Poucos sabem como utilizd-lo ao seu favor e séo
resistentes a efetua-lo. Contudo, o relato da paciente demonstra sua eficacia e, em meio a
um cenario onde o CA Mama tem acometido mulheres cada vez mais jovens e com taxas
de mortalidade crescentes, poderia ajudar muitas outras mulheres nessa prevencéo, tanto
com a mudanga de hébitos quanto com o acompanhamento continuo e personalizado.
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