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EDITORIAL

O câncer é uma doença metabólica, causada por 
alterações genéticas (mutações) e, principalmente, 
epigenéticas (alterações da regulação do 
funcionamento dos genes e do genoma), que 
desorganizam o funcionamento das nossas células. 
Atualmente, os principais fatores de risco são 
obesidade, sedentarismo e estresse, o que inclui as 
alterações do sono. Estes três fatores são a base 
de muitas doenças comuns, como as cardíacas 
(hipertensão, infarto agudo do miocárdio), endócrinas 
(diabetes tipo 2), autoimunes (artrite reumatoide, 
lúpus eritematoso sistêmico), neuropsiquiátricas 
(depressão, doença bipolar e transtorno do espectro 
do autismo), neurodegenerativas (Doença de 
Parkinson e Doença de Alzheimer) e a maioria dos 
cânceres. Este conjunto de doenças estão reunidas 
atualmente sob o termo Síndrome Metabólica. 
Algumas destas condições têm tratamentos 
medicamentosos eficientes, mas a maioria delas se 
beneficia muito por mudanças de estilo de vida. São 
mudanças simples, mas nada fáceis, porque exigem 
muita disciplina. Na Síndrome Metabólica estão 
incluídos a maioria dos pacientes com câncer, que 
desenvolvem a doença tardiamente.

Entretanto, uma fração de cerca de 10% da 
maioria dos cânceres é causada (ou predisposta) 
por mutações, que segregam em famílias. Nos 
cânceres familiares, a doença aparece tipicamente 
mais cedo, pode surgir mais vezes no mesmo 
indivíduo, e a recorrência familiar é frequente.

Algumas síndromes de cânceres familiares ocorrem 
devido a defeitos nos genes responsáveis pela 
manutenção do bom funcionamento das células e 
por encaminharem células em mau estado para a 
morte celular. Alguns destes genes fazem parte dos 
sistemas de reparo do DNA, nos protegendo contra 
os efeitos de agentes ambientais e de compostos 
tóxicos gerados pelo nosso próprio metabolismo.
Mutações em alguns destes genes se associam 
com alto risco de câncer, como por exemplo 

as mutações nos genes BRCA1 e BRCA2, que 
predispõem aos cânceres de mama e ovário. 
Consequentemente, muito esforço tem sido feito 
no sentido de identificar fármacos eficientes no 
tratamento de pessoas, que tenham câncer em 
função de mutações nestes genes.

A identificação de uma variante de risco tem 
consequência em dois níveis. No nível do paciente 
e no nível dos seus familiares. Para o paciente, a 
identificação de uma variante genética claramente 
associada à doença, permite definição de condutas 
de monitoramento e terapêuticas, assim como 
estratégias redutoras de risco.

No entanto, o maior benefício advém da busca 
da mutação nos familiares dos pacientes 
com câncer nos quais uma variante genética 
patogênica ou provavelmente patogênica, porque 
é possível oferecer a estas pessoas estratégias 
de monitoramento individualizadas, que permitam 
o diagnóstico precoce do câncer, quando ainda 
existe possibilidade de cura, e a adoção de 
estratégias redutoras de risco. Além do benefício 
para o indivíduo, existe uma redução do custo 
da assistência ao câncer, já que o indivíduo vai 
fazer mais exames, mas terá acesso a opções 
terapêuticas muito mais baratas.

Em Minas Gerais, já temos legislação prevendo 
teste genético para pacientes com câncer e, 
caso seja identificada uma variante genética 
patogênica ou provavelmente patogênica, estender 
a genotipagem a seus familiares.

Recentemente, a AstraZeneca organizou um 
simpósio, reunindo profissionais de todas as 
áreas da assistência ao câncer em Minas Gerais. 
Não foram discutidos medicamentos e não foram 
apresentadas palestras. Ao contrário. Foram feitas 
duas dinâmicas. No primeiro dia, foi discutida a 
jornada de uma paciente jovem com diagnóstico 
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de câncer de mama, com os diversos aspectos 
relacionados ao teste genético. No segundo dia, 
foi discutido como seria a jornada de uma familiar 
não afetada desta paciente para conseguir o teste 
genético.

Nos dois casos, a jornada foi dividida em três 
momentos: para a paciente, diagnóstico do câncer 
de mama, indicação e realização do teste genético, e 
orientação e assistência pós-teste. Para a familiar, 
a orientação sobre o risco, indicação e realização 
do teste genético, e orientação e assistência pós-
teste. Nos dois casos foram discutidos quais 
seriam os pontos de apoio, recursos necessários e 
limitações, particularmente quando se considera a 
assistência no contexto do SUS.

Brain storm é uma expressão meio gasta, mas foi 
isto mesmo o que aconteceu, e dos mais ricos. 
Este número especial do Mário Penna Journal é um 
produto desta discussão. Nas cartas que se seguem, 
são expostas as ideias que surgiram nesta discussão, 
refletindo a percepção dos pacientes, familiares e 
associações; dos médicos, enfermeiros e outros 
profissionais de saúde; o relato da história de serviços, 
que estão desenvolvendo a assistência às pacientes 
e seus familiares, oferecendo teste genético dentro 
do contexto do SUS; e, de laboratórios, que realizam 
os testes genéticos. Além de nos debruçarmos sobre 
o problema, foi uma oportunidade para trocarmos 
experiências e informação, e de nos reconhecermos, 
como indivíduos interessados em contribuir para a 
melhoria da assistência de pacientes com câncer e 
suas famílias.

Escrever sobre os problemas e limitações 
relacionados à assistência dos pacientes e seus 
familiares foi uma das estratégias pensadas para 
atingirmos maior compreensão sobre o problema. 
Também identificamos demanda pela formação de 
recursos humanos, particularmente para trabalhar 
no aconselhamento genético destas famílias. Existe 
uma grande demanda pelo profissional médico, já 
que temos pouquíssimos médicos geneticistas, 
mastologistas e oncologistas treinados para atuar 
nesta área. Entretanto, existe uma demanda maior 
ainda pelos profissionais não médicos: enfermeiros, 
psicólogos, assistentes sociais. Portanto, é urgente 

incluir a oncogenética nestes currículos.

A classificação de variantes genéticas quanto à 
patogenicidade é complexa e temos a demanda 
por mais profissionais, biólogos, biomédicos, 
programadores de computador, para trabalharem 
em Bioinformática Médica. Novamente, precisamos 
desta disciplina nos cursos de graduação e pós-
graduação.

Por fim, frequentemente é necessário comprovar no 
laboratório se a mutação causa de fato a doença e 
por quais mecanismos. Consequentemente, existe 
demanda por financiamento para pesquisa, focado 
na criação de laboratórios que possam trabalhar 
na avaliação funcional de variantes genéticas. Isto 
é particularmente importante, porque uma grande 
quantidade das variantes identificadas permanece 
classificadas como variantes de significado incerto 
(VUS).

Por fim, é preciso informar! A ideia deste número 
especial foi abrir a discussão.

Para mim, é uma grande honra ser Guest Editor 
deste volume tão especial desta revista! Obrigada 
a todos pela confiança, apoio e pela participação!

Boa leitura!

Profa. Dra. Maria Raquel Carvalho
Departamento de Genética, Ecologia e Evolução 
Instituto de Ciências Biológicas
Universidade Federal de Minas Gerais (UFMG)
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