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RESUMO

O cancer de mama € o cancer mais
comum em mulheres em todo o mundo.
Entre 5-10% dos casos de cancer de
mama sao hereditarios e até 25% dos
canceres de mama hereditarios estao
associados a mutagles germinativas
relacionadas a genes especificos. Os
genes mais estudados sao BRCAT e
BRCA2, cujas mutagoes altamente
penetrantes estdao associadas a
Sindrome Hereditaria do Cancer
de Mama e Ovario. Mulheres com
mutacao destes genes compartilham
de um progndstico adverso comparado
a mulheres nao mutadas, o que apoia a
realizacao do teste principalmente em

mulheres, que apresentem historico
familiar positivo e subtipos histoldgicos
especificos.
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ABSTRACT

Breast cancer is the most common
cancer in women worldwide. Between
5-10% of breast cancer cases are
hereditary and up to 25% of hereditary
breast cancers are associated with
germline mutations related to specific
genes. The most studied genes are
BRCA1 and BRCA2, whose highly
penetrant mutations are associated
with Hereditary Breast and Ovarian
Cancer Syndrome. Women with
mutations in these genes share an
adverse prognosis compared to non-
mutated women, which supports
testing especially in women, who have
a positive family history and specific
histological subtypes.
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1. APRESENTACAO

Previsdes para 2030 apontam, segundo a Agéncia Internacional de Pesquisa
em Cancer (IARC), para a incidéncia de 22 milhdes de novos casos de cancer no
mundo®. A transicao demografica e epidemioldgica impde a atengao ao paciente
oncoldgico, que tende a ser complexa e multifatorial, engloba inimeros desafios
técnico-cientificos, assistenciais, sociais e econémicos, e traz o debate sobre o
controle do cancer para a agenda da politica de saude.

Os multiplos componentes do desafio exigem uma analise e uma resposta
multifacetada. Uma abordagem Uunica nao podera oferecer uma contribuicao
suficiente na era da medicina personalizada. Sao as politicas que determinam, em
ultima analise, a forma como a sociedade de qualquer pais escolhe agir ou reagir.

De acordo com pesquisarealizada pela propria IARC, o cancer de mama é um dos
trés tipos de maior incidéncia no mundo, sendo o que mais acomete mulheres em 154
paises dos 185 analisados®®. Em média, 2 milhoes de mulheres sao diagnosticadas
com a doenga em todo o mundo ao ano. O Instituto Nacional do Cancer (INCA) estima,
para o triénio de 2023-2025, cerca de 73.610 mil novos casos e 18.139 mil 6bitos de
mulheres no Brasil®4.

Aidade médiadeinicio do cancer de mama é de 40 anos em pacientes portadores
de uma mutagao em BRCAT ou BRCA2, em comparagao com 61 anos na populagao
em geral®®. Aproximadamente 55—-65% das mulheres com mutacao BRCAT e 45%
das mulheres com mutacao BRCA2 desenvolverao cancer de mama aos 70 anos(®,
A sensibilidade da mamografia para detecgao de cancer de mama em pacientes com
mutagao em BRCA é de aproximadamente 30%, o que é significativamente menor
em comparagao com 83% na populagao em geral, dado que os pacientes com uma
mutagao em BRCA sao mais jovens ao diagndstico e tendem a ter tecido mamario
mais denso, 0 que muitas vezes pode impedir a visualizagao de alteragdes condizentes
com malignidade®®.

Nos ultimos anos, o Brasil tem buscado avangar na area da oncologia,
aumentando os investimentos em pesquisa e tratamento do cancer. H4 um esforgo
crescente para melhorar o acesso aos servigos de saude em todo o pais. Além
disso, ha investimentos em programas de rastreamento e detecgao precoce, visando
identificar o cancer em estdagios iniciais, quando as chances de cura sao maiores?.

Os rapidos desenvolvimentos na genética do cancer na ultima década mudaram
o cenario dos testes genéticos para o cancer hereditario. A disponibilidade do exame
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genético através do sequenciamento de nova geracao (NGS) levou a uma diminui¢ao
substancial dos custos dos testes germinativos e popularizou o exame em todo
o mundo. A identificacao de individuos portadores de uma mutagao em genes de
predisposi¢cao ao cancer, como BRCAT e BRCA2, permite a prevencgao e a detecgao
precoce®819,

A avaliacao genética de pacientes, que possuam historico e subtipos especificos
da doenga, tem sido muito benéfica. Com isso, é possivel indicar para alguns grupos
especificos um acompanhamento intensivo e rastreamento personalizado". Desse
modo, realizar o diagndstico precoce tornamais provavel que acurasejaalcangada®'?.

Minas foi pioneira no Pais ao assegurar as mulheres com alto risco de
desenvolvimento de cancer de mama e ovario a realizagao do teste genético para
pesquisa de mutacao nos genes BRCAT e BRCA2, mais comumente relacionados a
essas doencas®®, através da Lei n® 23.449 aprovada em 24/10/19, garantindo para
as mulheres, que apresentarem mutagodes nestes genes, o rastreamento com o exame
de ressonancia magnética e a cirurgia de mastectomia profilatica com reconstrugao,
a que se refere a Lei Federal n® 9.797, de 06/05/1999.

Em ultima analise, os resultados dos testes genéticos oferecem uma triagem
adequada e especifica, o que permite a melhoria da sobrevida global por meio da
detecgao precoce e do tratamento oportuno. Com um olhar individualizado, por meio
da genémica e das analises moleculares, todas as etapas da linha de cuidado podem
ser ajustadas e as agoes ficam mais precisas e na medida certa para cada paciente. O
controle do cancer demanda a participagao e responsabilizagao de toda a sociedade
na implementacao de estratégias, que reduzam a ocorréncia de novos casos e que
impecam que os casos existentes cheguem para tratamento ja em estagio avancgado.
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