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PERCEPQ@ES DOS MEDICO§ A RESPEITO DO ACONSELHAMENTO GENETICO DO
CANCER: O EXEMPLO DO CANCER COLORRETAL

Raphaela Martins Muniz Moreira®
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RESUMO

No Brasil, estima-se o aparecimento de 500.000 novos casos de cancer por ano, dos
qguais 10% tém carater hereditario. O cancer colorretal (CCR) ocupa a 32 posicdo dentre
as causas de morte por neoplasias e aproximadamente 30% destes tumores sao
hereditarios. Nos ultimos anos houve importantes avan¢gos no conhecimento a respeito
dos canceres hereditarios e, em especial, do CCR, 0 que impactou em sua mortalidade e
taxa de sobrevivéncia, impondo o preparo dos médicos para incorporacdo desses
avancos no cuidado a saude. Este estudo objetivou avaliar as percepc¢des dos médicos do
municipio de Sao Carlos, SP, acerca da genética do cancer em geral e do CCR em
particular. Em dltima instancia, pretende-se colaborar para um programa eficiente de
educacdo permanente dos profissionais de saude, contribuindo para constru¢do de uma
linha de cuidado integral para pacientes com doencas genéticas. Trata-se de estudo
descritivo, para o qual foram convidados a participar os 325 médicos com cadastro ativo
na Associacdo Médica de Sdo Carlos, nos anos de 2010 e 2011. Os participantes da
pesquisa preencheram um questionario semi-estruturado, composto por 10 questbes
abertas e 5 fechadas. A analise dos resultados foi realizada para cada um dos
guestionarios pelas duas pesquisadoras e, a partir das respostas aos questionarios,
elencaram-se topicos de acordo com o0s conhecimentos aos quais se referiam.
Participaram do estudo apenas 10 médicos, o que reflete uma baixa adesdo entre os
possiveis sujeitos da pesquisa. O ano de graduacao dos participantes variou entre 1976 e
2005. Da analise dos questionarios respondidos apreenderam-se alguns enunciados: (1)
“gene” foi conceituado primordialmente em funcdo da sua composi¢cdo bioquimica e de
forma estatica, sem que o0s processos moleculares mais recentes tenham sido
incorporados nos discursos; (2) a relagcdo entre gendtipo-fenotipo foi descrita como
“causa-efeito” e “variedade de expressdo do gene”, a influéncia do ambiente nesta
interacdo esteve contemplada em parte dos questionarios; (3) a etiologia genética do
cancer apareceu como uma referéncia constante nos discursos, embora a fisiopatogenia
do cancer hereditario e a distingdo entre cancer esporadico e herdado néo estejam claras,
parecendo existir uma confusdo conceitual entre cancer hereditario e agregacao familiar
de cancer; (4) houve reconhecimento da importancia da anamnese, da histérica familiar e
dos testes genéticos moleculares para o diagnéstico de cancer hereditario, apesar de
terem sido citados exames sem utilidade para o diagndstico; (5) houve reconhecimento
das principais caracteristicas associadas aos canceres hereditarios; (6) o fato do CCR
hereditério predispor ao aparecimento de tumores extracol6nicos foi consensual, e a
relacédo entre a alta mortalidade do CCR e o diagnéstico tardio foi pouco explicitada. Estes
resultados podem orientar um plano de educacdo permanente dos profissionais médicos
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ja formados, em relacdo as descobertas recentes da genética e do aconselhamento
genético do cancer.

Palavras-chave: Aconselhamento Genético. Oncologia. Cancer colorretal. Educacao
Médica.

PERCEPTIONS OF PHYSICIANS REGARDING GENETIC COUNSELING FOR
CANCER: THE EXAMPLE OF COLORECTAL CANCER

ABSTRACT

In Brazil, there is an estimated emergence of 500.000 new cases of cancer per year, of
which 10% have hereditary characteristics. Colorectal cancer (CRC) is the third most
common cause of death from cancer and approximately 30% of these tumors are
hereditary. In the last years, there were important advances in the knowledge about
hereditary cancers and in particular about CCR, which had an impact on mortality and
survival rate, requiring the capableness of physicians to incorporate these advances in
health care. This study aimed to evaluate the perception of Sdo Carlos’, SP, physicians
about the general genetics of cancer and in particular about CCR. Without further appeal,
it intends to collaborate in an efficient permanent educational program for health
professionals, contributing to build an integral line of care for patients with genetic
diseases. It is a descriptive study, to which 325 physicians with active registration on the
Medical Association of Sao Carlos, in the years 2010 and 2011, were invited to participate.
The research’s participants fulfilled a semi-structured questionnaire consisting of 10 open
questions and 5 closed questions. The analysis of the results was performed for each of
the questionnaires by two researchers, from the responses to the questionnaire the topics
were listed in accordance with the knowledge to which they referred.. Ten physicians
participated in the study, which reflects a low compliance among the potential research
subjects. The graduation year of the participants ranged between 1976 and 2005.From the
analysis of the gquestionnaires some statements were captured: (1) "gene" was primarily
described according to its biochemical composition and static form, without incorporation
of recent molecular processes in the speeches; (2) the relation between genotype-
phenotype was described as "cause-effect” and "variety of gene expression,” the
environmental influence in this interaction was included in part of the questionnaires; (3)
the genetic etiology of cancer appeared as a constant reference in the speeches, even
though the pathophysiology of hereditary cancer and the distinction between sporadic and
inherited cancers were not clear, what appears to be an conceptual confusion between
hereditary cancer and cancer familial aggregation; (4) the importance of clinical history,
family history and molecular genetic testing for diagnosis of hereditary cancer was
recognized, despite of the citation of tests with no utility for diagnosis; (5) the key features
associated with hereditary cancers were recognized; (6) the concept that the hereditary
CCR predisposes to extracolonic tumors was consensual, and the relationship between
the high mortality of CCR and its late diagnosis was poorly expressed. These results can
guide a plan for permanent education for graduated medical professionals about the
recent discovers on genetic and genetic counseling for cancer.

Keywords: Genetic Counseling. Medical Oncology. Colorectal cancer. Medical Education.
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PERCEPCIONES DE LOS MEDICOS EN RELACION CON EL ASESORAMIENTO
GENETICO PARA EL CANCER: EL EJEMPLO DEL CANCER COLORRECTAL

RESUMEN

En Brasil, el crecimiento de casos de cancer por afio esta estimado en 500.000, de los
cuales 10% son hereditarios. El cancer colorrectal (CCR) ocupa el tercer lugar entre las
causas de muerte por cancer y aproximadamente el 30% de estos tumores son
hereditarios. En los Ultimos aflos se han registrado importantes avances en el
conocimiento sobre el cancer hereditario y, en particular, el CCR, que afectaba a sus
tasas de mortalidad y supervivencia, o que requiere la preparacion de los médicos a
incorporar estos avances en el cuidado de la salud. El estudio tuvo como objetivo evaluar
las percepciones de los médicos en el municipio de Sao Carlos, SP, sobre la genética del
cancer en general y en particular el CCR. En dltima instancia, tenemos la intencién de
colaborar en un programa eficaz de formacioén continua de los profesionales de salud,
contribuyendo a la construccién de una linea completa de cuidado para los pacientes con
enfermedades genéticas. Se trata de un estudio descriptivo, para lo cual se les invitdé a
registrarse en los 325 médicos activos en la Asociacion Médica de S&o Carlos, en los
afios 2010 y 2011. Los participantes en el estudio rellenaron un cuestionario semi-
estructurado con 10 preguntas abiertas y 5 preguntas cerradas. El analisis de los
resultados se llevo a cabo para cada uno de los cuestionarios por dos investigadores, y a
partir de las respuestas se han listados temas de acuerdo a los conocimientos a los
cuales hacian referencia.. El estudio incluy6é a 10 médicos, lo que refleja un bajo nivel de
cumplimiento entre los sujetos potenciales de investigacion. El afio de graduacion a
distancia es desde 1976 hasta 2005. Del analisis de los cuestionarios se retiraron algunas
declaraciones: (1) "gen" ha sido conceptualizado principalmente en términos de su
composicion bioquimica y la forma estatica, sin los ultimos procesos moleculares se han
incorporado en el discurso, (2) la relacion entre el genotipo-fenotipo fue descrito como
"causa-efecto” y "variedad de la expresion génica,” la influencia del ambiente en esta
interaccién se ha incluido en parte de los cuestionarios, (3) la etiologia genética del cancer
aparecio como una referencia constante en el discurso, aunque fisiopatologia del cancer
hereditario y la distincion entre cancer heredado y cancer esporadico no estan claros,
parece una confusion conceptual entre el cancer hereditario y la agregacion familiar de
cancer, (4) se reconocio la importancia de la historia clinica, antecedentes familiares y las
pruebas de genética molecular para el diagndstico cancer hereditario, a pesar de ser
citado sin pruebas de utilidad para el diagnéstico (5), hubo un reconocimiento de las
principales caracteristicas asociadas con el cancer hereditario, (6) el hecho de que el
CCR predisponen a los tumores hereditarios extracolonicas fue de mutuo acuerdo, y la
relacion entre alta mortalidad y el diagnostico tardio de la RCC fue poco explicito. Estos
resultados pueden servir de guia para un plan de formacién continuada de los médicos ya
formados en relacion con los recientes descubrimientos de la genética y el asesoramiento
genético para el cancer.

Palabras claves: Asesoramiento Genético. Oncologia Meédica. Céancer colorrectal.
Educacion Médica.
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INTRODUCAO

No ano de 2004, 7,4 milhdes de pessoas faleceram por cancer no mundo. A
Organizacdo Mundial da Saude prevé que em 2030 o numero de mortes por cancer
chegue a 23,4 milhdes. No Brasil, as neoplasias sdo a segunda causa de mortalidade
entre os adultos e estima-se o aparecimento de 500.000 novos casos de cancer por ano
(CALIL; PRADO, 2009), dos quais cerca de 10% preenchem os critérios de cancer
hereditario (FERREIRA; ROCHA, 2004).

O céancer colorretal (CCR) ocupa a terceira posicado dentre as principais causas de
morte por neoplasias malignas no mundo ocidental, apenas atras do cancer de pulméo e
de mama (nas mulheres) ou préstata (nos homens) (AMERICAN CANCER SOCIETY,
2009). No Brasil, 0 CCR € o sexto cancer mais comum e 0 terceiro em mortalidade
(COURA; ASHTON-PROLLA; PROLLA, 2004). Cerca de 70% dos CCR séo esporadicos,
enquanto 30% possuem algum tipo de susceptibilidade genética e podem ser
considerados hereditarios (VALADAQO; CASTRO, 2007).

Os CCR hereditarios séo classificados de acordo com a presenga ou auséncia de
polipos e se caracterizam pelo padrdo mendeliano de recorréncia familiar, idade mais
precoce de manifestagdo e maior possibilidade de aparecimento de outros tumores
primarios, inclusive em orgaos distintos (FERREIRA; ROCHA, 2004). As Sindromes de
Gardner, de Turcot e a Polipose Adenomatosa Familiar (Familial Adenomatous Polyposis
- FAP) apresentam polipos e correspondem a 1% dos casos de CCR (FERREIRA;
ROCHA, 2004). O Cancer Colorretal Hereditario sem Polipose (Hereditary NonPolyposis
Colorectal Cancer - HNPCC) é o exemplo de sindrome de CCR sem pdlipos mais
importante e também é o cancer hereditario mais prevalente no mundo (VALADAO:;
CASTRO, 2007). O HNPCC € uma sindrome autossdmica dominante responsavel por
cerca de 5 a 10% de todos os casos de CCR no ocidente e pela maior parte dos casos de
tumores colorretais hereditarios (FERREIRA; ROCHA, 2004).

Nos ultimos anos houve importantes avangcos no conhecimento a respeito dos
canceres hereditarios e em especial do CCR, o0 que impactou em sua mortalidade e taxa
de sobrevivéncia (KATAKI; KONSTADOULAKIS, 2000). Estes novos conhecimentos
podem aumentar a capacidade dos pacientes de tomarem decisGes informadas e é
preciso que sejam traduzidos para o cenario pratico a fim de aprimorar o cuidado em
saude (PICHERT, 2005; KENDALL et al., 2007).

Com a proposta de ampliar a atencdo em Genética Médica, instituiu-se em janeiro
de 2009, pelo Ministério da Satde do Brasil, no ambito do Sistema Unico de Saude
(SUS), a Politica Nacional de Atencdo Integral em Genética Clinica (PNAIGC), cujo
objetivo principal € organizar uma linha de cuidados integrais que compreenda promocao,
prevencao, tratamento e reabilitacdo de pacientes com doencas genéticas, perpassando
todos os niveis de atencdo a saude e com atuacao profissional interdisciplinar (BRASIL,
2009). Além disto, a PNAIGC também objetiva a identificacdo dos determinantes e
condicionantes dos principais problemas de saude relacionados as doencas genéticas, de
forma a fornecer subsidios para a elaboracdo de acdes e politicas publicas no setor,
gualificar a assisténcia e promover educacao permanente dos profissionais de saude em
conformidade com os principios da integralidade e da Politica Nacional de Humanizacéo
do SUS. (BRASIL, 2009).
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Tendo em vista os dados epidemiolégicos do cancer no Brasil e a Politica Nacional
de Atencdo Integral em Genética Clinica (PNAIGC), o aconselhamento genético
oncoldgico deve ser oferecido a todos 0s pacientes cujos tumores apresentam
caracteristicas hereditarias, de modo a possibilitar um manejo mais adequado da situacao
(ROCHA; VARGAS:; ASHTON-PROLLA, 2007). Avaliar o tipo de conhecimento dos
meédicos relacionado a genética do cancer pode fornecer informacfes importantes para
detectar falhas na identificacdo da populacdo sob risco para desenvolvimento de um
cancer hereditario e facilitar o encaminhamento destes pacientes para servigos
especializados (GAFF; AITTOMAKI; WILLIAMSON, 2001). Pode ainda servir de
fundamento para programas de educacéo permanente junto aos profissionais de saude.

OBJETIVOS

Este estudo objetivou avaliar as percepc¢des dos médicos atuantes no municipio
de Sao Carlos acerca da genética do cancer em geral, e, em patrticular, sobre 0 CCR. Em
dltima instancia, pretende-se colaborar para um programa eficiente de educacédo
permanente dos profissionais da saude e oferecer assisténcia adequada aos pacientes
portadores de cancer geneticamente determinado, contribuindo para constru¢do de uma
linha de cuidado integral para pacientes com doencas genéticas na regido, plenamente
inserida no Sistema Unico de Saude (SUS), em consonancia com a PNAIGC.

METODOLOGIA

Trata-se de um estudo descritivo, que consistiu na avaliacdo das percepcdes
sobre genética e cancer entre os médicos atuantes no municipio de S&o Carlos, durante
os anos de 2010 e 2011. Para isso, foi enviada uma carta convite, por Correio, para todos
os 325 médicos com cadastro ativo na Associacdo Médica de S&o Carlos, uma diretoria
distrital vinculada a Associacdo Paulista de Medicina, convidando-os a participar da
pesquisa. Os médicos que aceitaram participar da pesquisa preencheram um questionario
semi-estruturado, composto por 10 questdes abertas e 05 questdes fechadas (Tabela 1).
A participagdo foi voluntaria e condicionada a assinatura do Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido. O projeto foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa com Seres
Humanos da UFSCar (parecer N° 012/2010).

Para analise dos resultados, avaliaram-se as 15 perguntas do questionario semi-
estruturado e, a partir das respostas as perguntas, elencaram-se topicos e apreenderam-
se alguns enunciados, agrupados de acordo com o0s conhecimentos aos quais se
referiam. Em um primeiro momento, realizou-se o processo de analise para cada um dos
guestionarios pelas duas pesquisadoras de forma independente; em seguida, houve
discusséo coletiva para alcancar um consenso final.

Para avaliar as respostas abertas dos questionarios, utilizou-se a metodologia da
analise de conteudo tematico. De acordo com Minayo, a nocao de tema esta ligada a uma
afirmacéo a respeito de determinado assunto (MINAYO, 1996). Assim, fazer uma analise
tematica consiste em observar os nucleos de sentido que comp&em a comunicacao e cuja
presenca ou frequéncia de aparicdo poderdo ter significado para o objetivo analitico
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escolhido. Dentro dessa perspectiva, 0s topicos de conhecimento investigados foram
considerados fundamentais na medida em que estdo estreitamente articulados a uma
rede complexa e dindmica de representacdes relacionadas a genética e a oncologia.

Tabela 1. Perguntas do questionario semi-estruturado.

1 Em sua visdo, o que é gene?

2 Em sua viséo, o que € um cancer hereditario?

3 Em sua opinido, o que faz com que um cancer seja hereditario?

4 Qual(is) cancer(es) hereditario(s) vocé acredita ser(em) o(s) mais comum(s)?

5 Vocé ja entrou em contato com familias portadoras de cancer hereditario em sua
prética clinica? Se sim, qual(is) os tipos de tumores que estas familias tinham?

6 Por favor, leia o trecho abaixo:

“Em virtude de seu custo e disponibilidade, a pesquisa da mutacdo no gene APC
(Adenomatous Polyposis Coli) é relativamente restrita em nosso meio. Além de
obviamente explicitar o diagnéstico da mutacdo, este exame também fornece
informacgdes sobre a correlacdo gendtipo-fendtipo, que pode dirigir os exames de
seguimento e determinar condutas de tratamento.” (Rossi, MB e Ferreira, FO. Cancer colorretal
hereditario. Disponivel em: http://linux.alfamaweb.com.br/asm/CCRH_condutas_Dr_Benedito_Rossi.pdf).

Em sua visdo o que € gendtipo? O que € fendtipo? O que € correlacdo gendtipo-
fendtipo?

7 Em sua visdo, qual(is) a(s) principal(is) ferramenta(s) clinica(s) para o diagndstico de
sindromes hereditarias de cancer?

8 Por favor, leia o trecho abaixo:

“A mortalidade do céncer colorretal tem-se mantido estavel ao longo dos anos,

apesar dos avanc¢os no tratamento cirdrgico, na quimio e radioterapia.” (Navaratnam RM,
Chowaniec J, Wislet MC. The molecular biology of colorectal cancer development and the associated genetic

events. Ann R Coll Sur Engl. 1999; 81(5): 312-319)

Vocé acha que essa afirmacao se mostra verdadeira nos dias atuais? Comente sobre
iSs0.

9 Por favor, leia o trecho abaixo:

“A aplicacéo dos conhecimentos de biologia molecular na determinacdo de mutagdes
genéticas especificas e o reconhecimento da sindrome dentro de uma familia permite
a identificacdo de familias em risco de desenvolvimento de tumores e sua inclusdo
em programas de prevencdo secundaria, com reducdo da morbimortalidade. Por
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outro lado, a exclusdo de pacientes sem risco de tais programas, geralmente caros e
invasivos, também €& um grande beneficio, resultando em diminui¢cdo dos custos com

a vigilancia e do sofrimento do individuo sob risco” (cutait R, Cotti G, Silva RV, Garicochea B,
Cruz GMG, da Aoki R. Diagnéstico Clinico de HNPCC: Caracterizagdo de Familias “Amsterdam” Positivas. Rev

Bras Coloproct. 2005; 25(1): 6-11).
Sobre esse texto, responda:

De acordo com sua opinido, quais sao as medidas de prevencédo e reducao de
morbimortalidade passiveis de serem aplicadas para pacientes portadores de
sindromes de céancer colorretal hereditarias?

10 A figura a seguir (Lewis, R. Genética Humana: conceitos e aplicagdes. Rio de Janeiro: Guanabara Koogan,
2004, p. 350) faz uma comparacdo entre cancer esporadico e cancer hereditario. Por
favor, observe-a. O que vocé entende por ela?

%
// Lung Lung
o g
A
Z 7
7 7
//, /%;4 Mutation 1
7 ‘-
/ Z Mutation 2
7 7
7
7
7
Zz z
7 %
a. Germline (inherited) cancer  b. Sporadic cancer
11 Por favor, assinale se a afirmacéo, em sua visao, € verdadeira ou falsa:
Todos os canceres sdo doencas genéticas.
() Verdadeiro ( ) Falso
Todos os canceres séo hereditarios.
() Verdadeiro ( ) Falso

12 Marque, numerando de 1 a 4, quais 0s canceres mais comuns nos homens
brasileiros dentre os listados abaixo (sendo o niumero 1 considerado o mais frequente
e 4 o menos frequente).

() colorretal ( ) pulméo () prostata () estbmago
13 Marque, numerando de 1 a 4, quais 0s canceres mais comuns nas mulheres

brasileiras dentre os listados abaixo (sendo o numero 1 considerado o mais frequente
e 4 o menos frequente).

() colorretal () pulméo () colo de utero ( ) mama
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14 Quais caracteristicas abaixo vocé considera caracteristicas de um cancer
hereditario? (pode marcar mais de uma alternativa)

( ) aparecimento do tumor em idade precoce
) aparecimento de pelo menos dois tumores durante a vida
) maior chance de recorréncia dos tumores
) maior frequéncia de bilateralidade dos tumores

) obrigatoriedade de padrdo autossémico dominante

(

(

(

( ) padrédo mendeliano de recorréncia familiar

(

() maior possibilidade de aparecimento de outros tumores primarios
(

) maior possibilidade de ocorréncia de metastase.

15 A importancia das sindromes hereditarias de cancer colorretal esta além do risco de
desenvolvimento de tumor colorretal, uma vez que predispdem a canceres extra-
coldnicos primarios ndo-metastaticos.

Essa afirmacéao é: ( ) Verdadeira ( ) Falsa

RESULTADOS

Entre julho de 2010 e julho de 2011, foram aplicados 10 questionarios entre
médicos do Municipio de S&o Carlos, sécios da Associacdo Médica de Sdo Carlos. A
Tabela 2 mostra o perfil sociodemogréfico e profissional da amostra, que foi composta de
maneira heterogénea, dentro das possibilidades praticas de recrutamento de participantes
disponiveis.

A despeito dos muitos convites a participacdo dos médicos na pesquisa, uma das
grandes dificuldades para execucéo do projeto foi sua baixa adeséo a ela. Isso pode ter
acontecido porque os médicos se sentiram acuados, pensando que seriam avaliados e
receosos por nado dominarem conhecimentos por eles proprios considerados importantes.
Outro fato que pode ter desestimulado a participacéo foi o grande numero de questbes e
a presenca de questdes abertas, 0 que demandava certo tempo para o preenchimento do
qguestionério. Observe-se, adicionalmente, que as autoras da pesquisa sao aluna e
professora de um curso de medicina em implantacdo em Sao Carlos, pelo qual existe
certo indice de rejeicdo, o que pode ter contribuido para o pequeno numero de
participantes.

Apesar de pequeno, o numero de profissionais que responderam ao questionario
foi considerado adequado, uma vez que as caracteristicas individuais dos participantes
eram diversificadas, havendo participantes egressos de escolas publicas e privadas,
formados em décadas distintas, que atuam em campos diversos da atencao meédica, tanto
no que diz respeito a especialidade como ao nivel de atencdo a saude (basica,
especializada e/ou hospitalar).
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Tabela 2. Perfil sociodemografico e profissional da amostra.

1 Masculino; 58; formado em escola publica em 1976; residéncia em
Oncologia Clinica; atua somente como especialista; atua no SUS e
na saude suplementar; atua na atencao especializada e hospitalar.

2 Feminino; 41; formada em escola publica em 1994; residéncia em
Ginecologia e Obstetricia; atua somente como especialista; atua no
SUS e na saude suplementar; atua na atencdo especializada e
basica.

3 Masculino; 59; formado em escola publica em 1978; residéncia em
Pediatria; atua somente como especialista; atua no SUS e na saude
suplementar; atua na atencéo especializada e hospitalar.

4 Feminino; 45; formada em escola particular em 1988; residéncia em
Anatomia Patoldgica; ndo atua em Sao Carlos como especialista.

5 Masculino; 51; formado em escola publica em 1985; residéncia em
Gastroenterologia; atua somente como especialista; atua somente
na saude suplementar; atua na atengéo especializada.

6 Feminino; 32; formada em escola publica em 2003; residéncia em
Psiquiatria; atua somente como especialista; atua no SUS e na
saude suplementar; atua na atencao basica e especializada.

7 Masculino; 28; formado em escola publica em 2005; residéncia em
Cirurgia Geral e Coloproctologia; atua somente como especialista;
atua no SUS e na saude suplementar; atua na atencdo
especializada e hospitalar.

8 Feminino; 31; formada em escola particular em 2004, residéncia em
Saude da Familia e Comunidade; atua somente como especialista;
atua somente no SUS; atua na atencao primaria.

9 Feminino; 38; formada em escola publica em 1998; residéncia em
Gastroenterologia; atua somente na atencao especializada.

10 Feminino; 33; formada em escola publica em 2003; residéncia em
Medicina da Familia e Comunidade; atua somente como
especialista; atua no SUS; atua na atencdo primaria.

O ano de graduacdo dos meédicos participantes variou entre 1976 e 2005. Os
profissionais que preencheram o questionario tiveram contato na graduagdo com 0s
conceitos que envolvem “genética” e “cancer” por meio de diversas disciplinas: Genética,
Coloproctologia, Oncologia, Gastrocirurgia, Gastroenterologia Clinica, Saude Coletiva,
Patologia, Ginecologia, Hematologia, Oncopediatria, Fisiologia, Histologia, Microbiologia,
Biologia Molecular, Bioguimica, Anatomia e Imunologia; dado que explicita a grande
interdisciplinaridade da genética. A partir das analises dos questionarios respondidos
foram apreendidos alguns enunciados, agrupados sob a Optica da analise de conteudo
tematico (Tabela 3).
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Topicos
investigados

Enunciados

Questionarios

2

4156 |7

10

Conceito de gene

Gene é unidade

X

Sequéncia de bases (nocao bioguimica)

X

X X | X

Carrega as informacdes genéticas do individuo

X

X

Transmite caracteristicas para prole
(hereditariedade)

Dogma genético (DNA-RNA-proteina)

Conceito de
genotipo

Conjunto de genes (carga genética)

Contém as caracteristicas dos individuos

Informacdao hereditaria/genoma

Conceito de
fenotipo

Expressao clinica do gendtipo

Influenciado pelo ambiente

Caracteristicas observaveis

Conceito e
patogenia de
cancer esporadico
e hereditério

Todo cancer € uma doenca genética

Nem todo cancer € uma doenca genética

Nem todo cancer é hereditario

Cancer hereditario é determinado por alteragdes
nos genes

Cancer hereditario é transmitido para prole

X X XX

O cancer é hereditario quando tem agregacao
familiar

Cancer hereditario tem alteragcao em células
germinativas (gonadais)

Cancer hereditario € uma doenca sistémica

Diagnéstico de
sindrome de
cancer hereditéario

Por anamnese e histéria familiar

Por teste genético (teste molecular)

Por cariétipo

Por exames de imagem

Por marcadores bioguimicos

Exame histopatol6gico

Caracteristicas
associadas aos
canceres
hereditarios

Aparecimento do tumor em idade precoce

Aparecimento de pelo menos dois tumores
durante a vida

Maior chance de recorréncia dos tumores

Maior frequéncia de bilateralidade dos tumores

Padrao mendeliano de recorréncia familiar

Maior possibilidade de aparecimento de outros
tumores primarios

Maior possibilidade de ocorréncia de metastases

X X [X|X|X

X X [X|X]|X

X X [X|X|X

Clinicado CCR

A mortalidade do CCR esta associada ao
diagnéstico tardio

O CCR hereditario tem prognéstico pior que o
esporadico

O CCR hereditéario predispde ao aparecimento
de tumores extra colénicos

Tem dividas em relacdo ao risco de
aparecimento de tumores extra colénicos nos
casos de CCR hereditario
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DISCUSSAO

Desde 1953, quando Watson e Crick apresentaram o DNA como a molécula
responsavel pela transmissdo das caracteristicas hereditarias, houve grande
desenvolvimento intelectual e tecnoldgico relacionado a biologia molecular, o que
revolucionou a genética, impondo o preparo dos profissionais para que esses avangos
sejam incorporados na pratica de saude. Espera-se que todo médico tenha
conhecimentos dos principios da genética humana e suas aplicacbes nas situacdes
clinicas e, atualmente, observa-se que 0s conhecimentos da genética vém sendo
gradativamente absorvidos nos curriculos de graduacdo da area da saude (MELO;
DEMARZO; HUBER, 2008).

Em 2001, a American Society of Human Genetics estabeleceu as diretrizes
curriculares minimas acerca da genética para os cursos de medicina. O médico
generalista (ndo especialista em genética) precisa ter conhecimentos e habilidades
relacionados a: (1) funcédo e estrutura dos genes e cromossomos; (2) organizagédo do
genoma humano; (3) relacédo entre os genes e as doencas; (4) fundamentos da genética
populacional; e (5) fundamentos da genética médica e clinica (AMERICAN SOCIETY OF
HUMAN GENETICS, 2001).

Espera-se que o médico generalista conheca o conceito de gene e sua funcdo,
COMO 0S genes se segregam e se organizam em cromossomos, e como influenciam
a sintese proteica através do RNA e dos polipeptidios (AMERICAN SOCIETY OF
HUMAN GENETICS, 2001). Nesta pesquisa, 0 “gene” foi identificado como uma unidade
formada por bases nitrogenadas, responsavel pelas caracteristicas individuais e pela
transmissao destas caracteristicas para prole. O dogma central da genética, ou seja, 0s
processos de transcricdo (formacdo do RNAm a partir da cadeia-molde de DNA) e de
traducdo (processo no qual a sequéncia nucleotidica de uma molécula de RNAmM é
utilizada para ordenar a sintese de uma cadeia polipeptidica com sequéncia de
aminoacidos que determinada uma proteina) também apareceu como fundamento do
“gene”. “Gene” foi conceituado primordialmente em fungédo da sua composi¢gédo bioquimica
e de forma estatica.

O conceito de gene surgiu em 1909 com os trabalhos de Wilhelm Johannsen,
influenciado pelos estudos de Mendel, em 1865 (GRIFFITHS et al., 2009). Nesses 102
anos que seguiram a primeira descricdao do gene, sua definicdo foi complementada de
acordo com as descobertas que permearam o campo da genética. Dessa forma, com 0s
estudos de Sutton-Boveri (1902), Griffith (1928), Beadle e Tatum (1940), Watson e Crick
(1953), Meselson e Sthal (1958), o gene passou a ser apresentado como a unidade
basica e funcional da hereditariedade, composto por uma sequéncia de DNA, molécula
gue contém informacdes para a producao de cadeias polipetidicas com funcdo metabdlica
através do RNA (SOLHA; SILVA, 2004; GRIFFITHS et al., 2009; BUCHANAN et al. 2009;
ALBERTS et al., 2010). Este € o conceito de gene mais comumente abordado nas
escolas, universidades e livro-texto de genética (GRIFFITHS et al., 2009). Contudo,
atualmente o conceito de “gene” é mais amplo.

Hoje se conhecem algumas complexidades do reino molecular que inviabilizam
uma visdo estatica ou mesmo Unica para o gene. Os problemas com o conceito de gene
comecam quando se reconhece que a real atividade dos genes depende de elementos
fora das chamadas ORF’s (Open Reading Frames), ou seja, elementos que se encontram
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fora da sequéncia codificante de DNA e que sao reguladores ou promotores, necessarios
para a transcricdo génica (GRIFFITHS; NEUMANN-HELD, 1999). A partir deste momento,

definicbes de gene ora incluem, ora excluem estas sequéncias promotoras e reguladoras,
vitais para o funcionamento dos genes.

Outra complicagcéo para a definicdo do conceito de gene veio com a descoberta
dos genes interrompidos, ou seja, genes nos quais as sequéncias codificantes de DNA
(os exons) sédo intercaladas com sequéncias ndo codificantes (os introns). A funcdo dos
introns permanece até hoje no campo das especulacdes, mas estes trechos de DNA
constituem alguns dos principais argumentos em dire¢do a uma nova conceitualizagao do
gene molecular classico (o gene como sendo uma fita de DNA, inicialmente n&o-
interrompido, codificando uma simples cadeia polipeptidica). Provavelmente os introns
sdo uma alternativa para o controle e sintese de proteinas diferentes a partir de uma
mesma sequéncia de DNA, especialmente em organismos de genoma reduzido (como os
humanos), pois a partir do processamento (splicing) alternativo ou diferencial uma mesma
sequéncia de DNA pode codificar mais de uma proteina (KREBS; GOLDSTEIN;
KILPATRICK, 2009).

O processo de edicdo do RNAm, pelo qual bases séo substituidas, adicionadas ou
retiradas, é um terceiro elemento que cria um abalo na concepcéao ingénua de que o DNA
seria o local de armazenamento de todas as informag¢des. Em mamiferos, por exemplo,
uma simples substituicdo de uma unica base (CAA para UAA — um codon terminador) na
sequéncia do transcrito para o gene da Apolipoproteina B, no processo de edi¢ao, gera
em locais diferentes do organismo (figado e intestino) proteinas diferentes (KREBS;
GOLDSTEIN; KILPATRICK, 2009). Do mesmo modo, RNAmM sao “capacitados” pela
insercao ou retirada de bases (processo de edicdo) que promovem a fase correta de
leitura. A auséncia desta edicao inviabiliza a traduc&o. Diferente do que possa parecer, 0
processo de edicdo ndo tem uma funcdo de reparo; ocorre apenas, ndo se sabe
exatamente por qué, que tais genes necessitam de tal processo para que possam ser
expressos (KREBS; GOLDSTEIN; KILPATRICK, 2009).

Adicionalmente, em mamiferos, existem genes que sdo regulados através de
delicados, e ainda nao totalmente elucidados, mecanismos epigenéticos, como 0s
padrdes de metilacdo herdavel (genomic imprinting) (DENNETT, 1998).

O reconhecimento de que a passagem de informacdes pode ocorrer também no
sentido RNA — DNA através da transcriptase reversa rompe com o dogma central da
genética e também abala o conceito estatico de gene. Além disso, transposons (ou
elementos méveis do genoma) rompem com a ideia de que o genoma tem informacdes
estaveis, tendo os genes locais fixos (PRAK; KAZAZIAN JR., 2000).

Todos estes conhecimentos denunciam que 0S genes apresentam um
comportamento mais complexo do que se podia supor. A existéncia desses processos
moleculares passa a inviabilizar a aceitagéo passiva de definicbes de gene baseadas em
sequéncias definidas de DNA ou a partir de uma visao estéatica, ou mesmo Unica. Estas
visdes ndo mais se sustentam, sendo reformuladas diante de uma nova realidade.

As palavras-chave apresentadas nas respostas da questdo 1 evidenciam um
conceito antiquado de “gene”, que sao vistos como uma unidade estatica, estavel e fixa
no genoma. E importante que as universidades e os livros-texto atualizem os conceitos de
“gene”, incorporando a dindmica genética contemporanea. Entender “gene” como uma
estrutura fixa pode acarretar prejuizo a pratica médica, por exemplo, ao se encarar 0

57

MOREIRA, R. M. M.; MELO, D. G. Percep¢bes dos médicos a respeito do aconselhamento genético do
céncer: o exemplo do cancer colorretal. Rev. Ciénc. Ext. v.8, n.2, p.46-65, 2012.



AVa
ATAYEY  UMIVERSIDADE ESTADUAL PAULISTA

unes ¥ yLIO DE MESQUITA FILHO"
Reitoria

paciente com predisposi¢cdo genética ao cancer como portador de uma alteragdo genética
sélida, estatica, com fatores de risco pouco variaveis e nao se considerando os eventos
epigenéticos e ambientais. Além disso, compreender a variabilidade genética pode ser
muito importante para individualizar a terapéutica, com base nos recentes avancos da
farmacogendmica.

E igualmente importante para a pratica clinica, que o médico generalista possa
entender como a interacdo dos genes de um individuo com o ambiente determina o
desenvolvimento de uma patologia e como fatores ndo genéticos podem auxiliar na
prevencdo desta patologia em um individuo geneticamente predisposto (AMERICAN
SOCIETY OF HUMAN GENETICS, 2001). De forma semelhante, a relacdo genotipo-
fendtipo vai além dos conceitos isolados de gendétipo e fendtipo, incluindo também a
influéncia de fatores externos, capazes de modificar a estrutura genética do individuo.
Essa ideia de “interacdo” é essencial para a compreensdo do progndstico das terapias
génicas e sua variabilidade de resultados, mesmo entre pacientes com predisposi¢cao a
uma mesma patologia. Ou seja, € importante entender o que é genétipo, o que é
fendtipo e como se da a relacdo gendtipo-fendtipo. A este respeito, a pesquisa
mostrou uma uniformidade nas ideias sobre genoétipo e fendtipo, apresentados
respectivamente como “conjunto de genes” e “expressao clinica do genotipo”. A relacao
entre gendtipo-fendtipo foi abordada de diferentes formas e foi descrita, por exemplo,
como “causa-efeito” e “variedade de expressao do gene”. A influéncia do ambiente nesta
interacao esteve contemplada em parte dos questionarios.

Sobre a patogenia do cancer, hoje, compreende-se que todo cancer € uma
patologia genética, uma vez que sua fisiopatogenia envolve alteracdo direta no material
genético celular: é necessaria a ocorréncia de um numero de acidentes genéticos raros e
independentes, traduzidos geralmente sob a forma de 10 mutagdes, para que seja gerado
um cancer. Embora todo céancer seja uma doenca genética, nem todos os tumores sao
hereditédrios (FERREIRA; ROCHA, 2004). Apenas as mutacdes localizadas em células
gonadais serdo repassadas para as geracdes futuras e proporcionardo suscetibilidade
para o desenvolvimento de cancer (KUMAR; ABBAS: FAUSTO, 2005). A etiologia
genética do cancer aparece como uma referéncia constante nos discursos dos médicos
participantes desta pesquisa, embora a fisiopatogenia do cancer hereditario e a distingédo
entre cancer esporadico e herdado ainda permanecam pouco claras. Parece existir uma
confuséo conceitual entre cancer hereditario e agregacgao familiar de cancer.

Do ponto de vista fisiopatolégico, os canceres podem ser subdivididos em trés
classes: (1) esporadicos, que ocorrem em consequéncia de mutacdes somaéticas
decorrentes dos efeitos da idade ou da interacdo do DNA com fatores ambientais
(FERREIRA; ROCHA, 2004); (2) hereditarios, que apresentam uma base genética
definida e de alta penetrancia na linhagem germinativa, e essa mutacdo em uma familia
pode levar ao desenvolvimento de canceres mdltiplos em idades precoces (VALADAO:
CASTRO, 2007); (3) agregacao familial, em que ha uma predisposicdo aumentada para a
formacgéo de canceres, mas sem base hereditaria determinada a partir da descoberta de
uma mutacdo pré-existente na linhagem germinativa (COURA; ASHTON-PROLLA;
PROLLA, 2004; RUSTIG, 2007).

Dessa forma, a estimativa do risco de neoplasias dentro de uma familia depende
de fatores clinicos, patoldgicos e moleculares do paciente, e de seus antecedentes
familiares (GARICOCHEA et al., 2005). A identificacdo dos tumores hereditarios e de
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agregacao familial permite a atuacdo preventiva sobre membros de uma mesma familia
através de estratégias de rastreamento especifico (GARICOCHEA et al., 2005). Por outro
lado, a exclusdo de pacientes sem risco dos programas de rastreamento, geralmente
caros e invasivos, também é um grande beneficio, resultando em diminuicdo dos custos
com a vigilancia e do sofrimento individual (CUTAIT et al., 2005).

Em relacdo ao diagnodstico de sindrome de céancer hereditario, houve
reconhecimento da importancia da anamnese, da histéria familiar e dos testes genéticos
fundamentados em técnicas de biologia molecular, apesar de terem sido citados exames
gue nao tem utlidade para o diagnostico da condicdo hereditaria do cancer, como
cariétipo, exames de imagens, pesquisa de marcadores bioquimicos e analise
histopatoldgica.

N&ao ha sinais fisicos que possam predizer a suscetibilidade hereditaria ao cancer,
e a histéria clinica é a principal ferramenta para seu diagnéstico (FERREIRA; ROCHA,
2004). A realizacao de testes genéticos para deteccéo do risco para canceres hereditarios
tem se tornado parte essencial da investigacdo diagnostica e das estratégias de
prevencdo e tratamento de pacientes acometidos com tal patologia (BRANDT et al.,
2008). O diagndstico de certeza a respeito da hereditariedade de um tumor é confirmado
a partir da pesquisa molecular de genes especificos, e essa € invariavelmente orientada
pela historia clinica. No caso especifico do CCR, por exemplo, a realizagdo de testes
genéticos € guiada pelo preenchimento dos critérios de Bethesda ou Amsterdam, que
avaliam a existéncia de tumores relacionados as sindromes hereditarias de cancer em
uma familia, a idade de seu aparecimento e o tipo histologico do tumor (COURA,
ASHTON-PROLLA; PROLLA, 2004). Apesar do elevado interesse em testes moleculares,
muitos médicos ainda ndo se sentem seguros para encaminhar pacientes para servicos
especializados que oferecem esses exames (BRANDT et al., 2008).

Os principais obstaculos encontrados por parte dos médicos da atencéo primaria a
saude (ou atencdo béasica) no diagnostico das sindromes hereditarias de cancer sdo a
falta de conhecimento a respeito da elegibilidade dos pacientes para os testes
diagndsticos e a falta de tempo para discutir o encaminhamento com o proprio paciente.
Pesquisa realizada nos EUA com 82 médicos de familia mostrou que apenas 27% dos
meédicos se julgam capazes para decidir adequadamente sobre o encaminhamento dos
pacientes com suspeita de suscetibilidade genética para canceres (BRANDT et al., 2008).
Os esforgos para educar os médicos da atengdo basica, ndo geneticistas, a respeito das
sindromes hereditarias de cancer e do beneficio que os pacientes tém com o
aconselhamento genético para cancer podem aumentar a confianca dos profissionais
para investigar a suscetibilidade genética e encaminhar adequadamente os pacientes
para servigos especializados (BRANDT et al., 2008).

Estudos mundiais e nacionais sugerem que a maioria dos médicos né&o
especialistas em genética tem algum conhecimento basico da especialidade, mas é
incapaz de transforma-lo em informacdo e orientacdo aos pacientes. Como 0 primeiro
contato dos pacientes com doencga genética geralmente € com um médico generalista,
estes tém um papel fundamental no encaminhamento e orientacdo. Por esse motivo,
esses medicos necessitariam receber uma formacdo mais estruturada que a atual, para
gue o papel de orientador seja cumprido satisfatoriamente (CORREIA et al., 2011). Em
2010, SILVA et al. relataram experiéncia na area de educacdo, desenvolvida com 159
estudantes de uma Faculdade de Medicina do Rio de Janeiro: prop0s-se um quiz de
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Genética e Biologia Molecular como nova ferramenta de ensino. Os resultados mostraram
excelente aceitacdo pelos alunos submetidos a ferramenta, apontando principalmente
para um aumento de interesse nos temas abordados e a possibilidade de reconhecimento
das deficiéncias especificas de subtemas de cada aluno, facilitando corre¢cées no
processo de aprendizagem das ciéncias da saude.

A falta de conhecimento a respeito das particularidades genéticas dos canceres
também € identificada nos estudantes de graduacdo médica. Estudo realizado no
nordeste do Brasil com 82 estudantes de medicina mostrou que 23,3% dos estudantes
nao possuiam o conhecimento minimo a respeito do diagnostico de certos tipos de
canceres hereditarios, apesar de terem se autoqualificado como capazes de identificar
casos possiveis da doenca (BARROS et al., 2010). Os avangos nos conhecimentos
meédicos a respeito da genética dos cénceres tém aumentado a pressdo sobre os
estudantes de medicina para obter maior volume de informacdes atualizadas sobre o
assunto. No entanto, ensinar somente o0 que ha de atual em genética aos estudantes nao
é suficiente para que apliguem os conhecimentos de forma a beneficiar futuros pacientes.
E fundamental o ensino do valor do conhecimento na pratica e de como transforméa-lo em
habilidade clinica (ROSA, SALOMON, 1998).

E importante que os médicos generalistas reconhecam as caracteristicas
associadas aos canceres hereditarios, assim como devem saber determinar se
intervencdes clinicas (por exemplo, a realizacdo de colonoscopia com regularidade) e
rastreio para doengas genéticas (por meio de testes genéticos) sao justificaveis em certa
populacdo, contribuindo com a saude publica. Nesta pesquisa, algumas caracteristicas
associadas ao cancer hereditario, como o aparecimento do tumor em idade precoce, a
maior chance de recorréncia dos tumores, o padrdo mendeliano de recorréncia familiar, a
maior possibilidade de aparecimento de outros tumores primarios e a maior frequéncia de
bilateralidade dos tumores, foram referéncias constantes nas respostas dos participantes.
Outras caracteristicas, como a necessidade de aparecimento de pelo menos dois tumores
durante a vida e a maior possibilidade de ocorréncia de metastases, foram
equivocadamente apontadas como associadas aos canceres hereditarios. A probabilidade
de um tumor gerar metastase esta diretamente relacionada ao seu estadio, que se baseia
nas caracteristicas histolégicas do tumor a fim de determinar seu grau de agressividade.
Quanto maior o estadio do tumor na escala TNM (tumor, nodulos, metastases) mais
possivel que este produza metastases. No caso especifico do CCR, um importante fator
preditor de agressividade é a instabilidade de microssatélites, que determina maior
agressividade, e pode ser encontrada tanto em tumores esporadicos quanto hereditarios
(PEREIRA JUNIOR; ALVES; NOGUEIRA, 2005). De modo semelhante, o progndéstico do
CCR se relaciona a sua agressividade de forma que os canceres hereditarios nao
possuem, necessariamente, pior prognostico do que os esporadicos (PEREIRA JUNIOR;
ALVES; NOGUEIRA, 2005), o que também foi erroneamente apontado na pesquisa.

Com relagcdo a clinica do CCR, o fato do CCR hereditario predispor ao
aparecimento de tumores extracolGnicos parece ser consenso entre quase todos o0s
participantes. O aparecimento de tumores extracolénicos esta na base da fisiopatologia
do CCR hereditario, uma vez que a mutacdo herdada parentalmente esta presente em
todas as células do corpo do individuo afetado, tornando o cancer hereditario uma doenca
sistémica. Essa questao foi retratada por alguns participantes da pesquisa na questao 10.
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Nesta pesquisa, a relacdo entre alta mortalidade do CCR e diagndstico tardio foi
pouco explicitada. Apesar do impacto dos avancos tecnocientificos a respeito dos
canceres hereditarios e do CCR sobre a mortalidade e taxa de sobrevivéncia dessas
patologias (KATAKI; KONSTADOULAKIS, 2000), o estagio tardio do tumor no momento
do diagnéstico, é um preditor de mal prognéstico (QUAH et al., 2007), o que demonstra a
importancia da deteccdo precoce do CCR (NAVARATNAM; CHOWANIEC; WISLET,
1999). Esperam-se mudancas sensiveis em relacdo a mortalidade desse tipo de tumor
para 0s proximos anos, uma vez que a identificacdo cada vez mais precisa de
mecanismos biolégicos envolvidos na patogénese e progressdo desta doenca comecga a
refletir em sua prevencdo (GARICOCHEA et al., 2005). Mesmo que a deteccao precoce
de cancer colorretal ndo se correlacione com a reducao da incidéncia do tumor, existem
fortes evidéncias de que este esforco resulte em queda da mortalidade de grupos
selecionados (GARICOCHEA et al., 2005).

O diagnéstico da hereditariedade de um cancer é principalmente clinico, com
suspeita baseada no histérico familiar (COURA; ASHTON-PROLLA; PROLLA 2004). Para
gue a hipotese de cancer hereditario seja aventada, os médicos precisam investigar
ativamente os antecedentes familiares dos seus pacientes durante a anamnese. O
reconhecimento de sindromes hereditarias de predisposicdo ao cancer representa um
desafio importante na pratica clinica atual, uma vez que, durante a anamnese, o histérico
familiar de canceres muitas vezes é negligenciado pelos profissionais envolvidos na
assisténcia dos pacientes (LYNCH; DE LA CHAPELLE, 1999). Uma das explicagcbes para
essa negligéncia é o desconhecimento dos meédicos em relacédo as sindromes hereditarias
de cancer. Muitos médicos ndo especialistas em genética tiveram pouca ou nenhuma
educacdo em genética durante a graduacdo e pos-graduacao, especialmente aqueles
formados h& mais tempo. E importante que sejam desenvolvidas, durante a graduacéo, a
habilidade de realizar uma boa histéria familiar, de coletar um heredograma (BENNET;
BURTON; FARNDON, 2007) e a compreenséao da relagdo dos dados da anamnese com a
predisposicdo de um individuo a determinada sindrome genética (AMERICAN SOCIETY
OF HUMAN GENETICS, 2001).

Uma vez identificado um paciente com suspeita ou predisposicdo para 0
aparecimento de doenca genética, deve ser oferecido aconselhamento genético. E por
meio de sessOes de aconselhamento que as pessoas recebem orientagcdes sobre
probabilidades, riscos e possibilidades de doencas genéticas. Trata-se de uma pratica
profissional que combina saude, assisténcia e educacdo. A cena do aconselhamento
genético se estabelece entre acbes de protecdo e de informacdo, mas é importante que
seja garantida a privacidade, sob risco de discriminacdo e preconceito em nome de
valores sociais associados a doenca genética. Incorporar habilidades e competéncias
necessarias para 0 aconselhamento genético € um desafio a educacdo meédica
(GUEDES; DINIZ, 2009).

E funcdo do aconselhamento genético oncoldgico estimar o risco individual do
paciente para o desenvolvimento de cancer, explicar o modo de heranca envolvido, a
chance de recorréncia do tumor e de ocorréncia de outros tumores, de forma a promover
medidas de vigilancia e de prevencdo (ROCHA; VARGAS; ASTHON-PROLLA, 2007).
Esse processo de comunicacdo deve fornecer subsidios que possibilitem ao paciente
tomar decisdes informadas (FERREIRA; ROCHA, 2004). Nao se espera que todos os
profissionais médicos possuam as competéncias necessarias para o aconselhamento
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genético de pacientes com canceres geneticamente determinados. No entanto, todos os
profissionais devem ser capazes de identificar os pacientes sob risco para o
desenvolvimento de céanceres hereditarios e facilitar o processo de aconselhamento
genético, preparando o paciente e seus familiares para o recebimento da informacao
genética (NATIONAL COALITION FOR HEALTH PROFESSIONAL EDUCATION IN
GENETICS, 2007).

De forma semelhante aos resultados deste estudo, um trabalho nacional com
tematica parecida e realizado recentemente com meédicos residentes, recém-formados,
apontou que o0s participantes demonstraram um conhecimento razoavel sobre os
conceitos basicos de genética, embora carecessem de experiéncia pratica na area
(CORREIA et al.,2011). Uma explicacdo levantada, que pode igualmente ser aplicada ao
presente estudo, foi o fato de os curriculos das faculdades de Medicina ndo aproximarem
adequadamente o conhecimento basico da genética e a pratica clinica, de forma que se
faz necessaria a reformulacdo do curriculo, com énfase na aplicabilidade clinica do
conhecimento basico (CORREIA et al,.2011).

CONSIDERACOES FINAIS

Os céanceres hereditarios sdo patologias frequentes na populacédo, e a detecgédo da
predisposicdo a estes tumores por meio da histéria clinica e do levantamento dos
antecedentes familiares tem papel central na prevencdo e no diagnéstico precoce da
patologia, contribuindo para reducao da sua morbimortalidade.

Cada escola médica deve procurar o melhor modo de incorporar o ensino da
genética em seu curriculo, mas algumas generalizagdes sdo possiveis: 0 aprendizado da
genética médica deve estar presente em toda a graduacdo médica e ser explicitado em
seu curriculo, continuando a ser abordado na pés-graduacao.

Apesar de alguns aspectos da genética se entrelacarem com outras disciplinas e
poderem ser ensinados/aprendidos através delas, objetivos especificos para o ensino da
genética médica devem ser estabelecidos.

Os conceitos da genética basica e aplicada sdo essenciais a boa pratica clinica,
para prevencao, tratamento e seguimento dos pacientes com patologias genéticas ou
predisposicdo a elas. Dessa forma, € necessario um cuidado permanente com a
educacédo e a capacitacdo dos médicos atuantes nas mais diferentes especialidades em
relacdo as descobertas recentes da genética.
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