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Apresentacao
Ol3, prezado(a) colega,

O objetivo deste curso é passar
informacgoes sobre a importancia da
genética e da genbmica nos processos

de trabalho da atenc¢ado basica. Com o
conhecimento fundamentado, podemos
avancar nas acdes que articulam a genética
e a gendbmica na promogao da saude, nos
protocolos de prevencao e tratamento.

O curso faz parte de um projeto maior,

0 "Mapa Genoma Brasil — Medicina de
Precisao em Oncologia e Cardiologia no
SUS", que compreende, numa de suas
etapas, desenvolver um processo de
qualificagdo técnica de equipes que atuam
na atencao basica e especializada do SUS
para o conhecimento, a identificacdo e o
encaminhamento de individuos sob risco
de cancer e doencas cardiovasculares

em razao da predisposicao hereditaria.

Agradecemos a oportunidade de
compartilhar esses conceitos com vocés.

Bons estudos!

Equipe Mapa Genoma Brasil
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Genoma Brasil



Genoma Brasil

1.
05

Introducao 05

2.

06

O material genético: O DNA e
como tudo funciona 06

Vocé sabe o que é DNA? 06

Gendmica: genética e sua interacao no meio
ambiente 07

Usando a genética no meu dia a dia 08
Risco de cancer de mama em mulheres 09
Risco de doencas cardiovasculares 10

Identificando riscos nos individuos e
nas familias 11

Suspeita para doenca hereditaria 11

Dados importantes para avaliacao de doencas
cardiacas 13

Dicas 3.

O sumario é

interativo, 14
permitindo

que vocé seja

direcionado 4

para o topico .

desejado com 1 5
um clique.

Além disso,

ao clicar no = 0

logo do Mapa Referéncias 16
Genoma Brasil

no topo da

pagina, vocé

retornara ao

sumario.



1.0 Projeto Mapa
Genoma Brasil

Introducao

A'intencdo deste projeto € contribuir

para a implementacdo de estratégias de
gestao populacional em cancer e doencas
cardiovasculares por meio de um banco de
dados que contenha informacdes genéticas
e clinicas dos pacientes atendidos no SUS.
Além disso, o projeto envolve estratégias
de qualificacao de profissionais de saude
em Saude de Precisao com o apoio de
materiais disponibilizados no curso e
postados num repositério on-line.

Sabemos que o cancer e as doencas
cardiacas sao as enfermidades crénicas
mais prevalentes na populacao;
portanto, de estratégias de deteccao
precoce e prevencao sao fundamentais
para uma melhor jornada dos

usuarios do servico de saude.

Genoma Brasil

Algumas pessoas apresentam condicoes
genéticas que favorecem o aparecimento
dessas doencas, ou seja, tém risco
aumentado de desenvolver cancer ou
doencas cardiovasculares ao longo da
vida. Assim, é necessario identifica-las
para que sejam acompanhadas de forma
adequada a fim de diminuir os riscos.

Este projeto permite, portanto,
transmitir informacdes aos profissionais
de servicos de saude de diferentes
complexidades, de modo a tornar
possivel levar para os usuarios do SUS
uma atencado personalizada do ponto
de vista da genética e da gendmica.

A seguir, vamos discutir conceitos sobre
genética, genbmica, e de que modo usa-los
no nosso dia a dia para identificar riscos

e elaborar estratégias de prevencao.
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2. Anossa genética e a
importancia na area da saude

O material genético: O DNA e como tudo funciona

A maioria das pessoas usa os termos "genética” e "gendmica” como sinbnimos, mas ha
diferenca entre eles.

A genética é o campo da ciéncia que investiga como as caracteristicas sao passadas

de uma geracao para a outra. Ela pode ser notada ao observarmos semelhangas em
individuos da mesma familia, como a cor e o tipo de cabelo, o formato do rosto, entre
outras caracteristicas. Com a genética conseguimos explicar caracteristicas, ndo somente
visiveis, mas também com relacdo ao funcionamento do corpo humano como um todo.
Desse modo, pode-se explicar o aparecimento de algumas doencas em certos individuos
e em seus familiares (NIH, 2020; WHO, 2020).

Toda essa transmissao de caracteristicas é possivel gracas ao compartilhamento do
material genético, que consiste nas informacdes contidas no DNA de cada pessoa.

Vocé sabe o que é DNA?

O DNA é como uma colecao de livros de receitas que explicam cada parte do nosso
corpo e como sao formadas nossas caracteristicas. Para entender melhor, precisamos
compreender que o0 nosso corpo é formado por milhares de células e que, em cada uma
temos o DNA atuando a partir das receitas que ele mesmo escolhe.

Entdo, podemos dizer que o DNA da célula do olho tem receitas que vao conduzir o modo
como o olho deve funcionar. O mesmo se da para todos 0s orgdaos do nosso corpo.

Veja a figura 1 a seguir, que simula o DNA.

Figura 1 - O corpo humano é formado por células

~
~
h i DNA

Cdédigo genético,
< receita para o

funcionamento do

corpo humano.

Fonte: Elaboracao propria.



Um exemplo para ilustrar esse conceito é
pensar o DNA como um livro de receitas
de bolo de chocolate, garantindo que
as informacgoes para um bolo fofinho e
doce estejam escritas de forma correta.
Se trocarmos alguns ingredientes, como
0 acucar pelo sal, ou se deixarmos de
colocar o fermento, o bolo nao saira
como desejado. Assim, se a receita
estiver diferente o resultado podera

ser um bolo que ninguém vai comer.

Com base nesse raciocinio, podemos
pensar que as informacdes do DNA sao
muito importantes para que 0 N0sso
corpo funcione de forma organizada

e correta. Em algumas situagoes, a
receita ndo esta escrita como deveria,
causando um funcionamento diferente.

Um exemplo de quando o DNA ndo esta
com as informacgdes genéticas adequadas,
acontece quando algumas condicgoes
estdo presentes em um individuo ou em
uma familia podendo ser algo que esteja
presente em varias geracoes familiares
ou pode ser o primeiro caso na familia.

Vamos usar como exemplo o teste do
pezinho. Quando ha alguma alteracao

no resultado desse exame, indicando a
presenca de fibrose cistica, quer dizer
que a informacao genética ndo esta
correta para o funcionamento do corpo.
Assim, hd uma mudanca na receita no
que diz respeito a producao de fluidos do
corpo e de muco. Em vez de serem feitas
producdes mais finas, essas secrecdes
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ficam mais espessas, atrapalhando o
funcionamento dos pulmdes, pancreas,
do intestino e de outros 6rgaos.

E importante conhecermos a genética e
como ela estd presente na area da saude.
Com conhecimento, podemos auxiliar

na propagacao de informacdes corretas
no cenario da Atencao Primaria a Saude,
promovendo atencdo integral qualificada.

Gendmica: genética e sua
interacao no meio ambiente

A gendmica estuda as informacgdes do
DNA de uma pessoa, e as influéncias do
habito de vida e fatores ambientais que
essa pessoa vivencia. Se lembrarmos

0 exemplo do bolo de chocolate, a
gendmica é a parte que entende a

receita, mas também considera a marca
dos ingredientes, se o forno esta na
temperatura adequada, e leva em conta as
habilidades de quem esta fazendo o bolo.

Na drea da saude, podemos pensar no
seguinte cenario: uma pessoa que tem
em sua receita genética uma alteracao
que favorece o desenvolvimento de
alguma doenca e tem o habito de

fumar e consumir bebida alcoolica

com frequéncia, apresenta um risco
muito grande de que seu corpo nao
funcione de forma adequada, resultando
no aparecimento de uma doenca.
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Toda essa situacao ilustra quanto a Usando a genética no meu
medlcma. estd cada vez mais petso'nahzada dia a dia

por considerar tanto as caracteristicas

genéticas quanto a histéria familiar,

os habitos de vida e o meio ambiente Fatores de risco modificaveis e ndo
onde se vive. Isso é chamado de modificaveis

salde de precisao, que favorece o
desenvolvimento de medicac¢des

Existem diversos fatores de risco que

_ _ _ favorecem o aparecimento de doencas.
mais assertivas, com menos efeitos

colaterais, e a elaboracao de protocolos
de prevencdo mais personalizados.

Esses riscos podem ser modificaveis
e ndo modificaveis. Os primeiros sao

. aqueles que podem ser modificados
E muito importante, portanto, durante

a avaliacao do histérico de saude de
uma pessoa, obter informacgdes sobre a
historia familiar e os habitos de vida, de

de acordo com as escolhas de vida
(tabagismo, etilismo e dieta por exemplo),
a0 passo que os segundos sdo aqueles
que ndo conseguimos modificar

modo a poder dar atencdao mais especifica

30 usuario do sistema de sadde. mesmo alterando nossos habitos, como

. : : nossas receitas genéticas e a idade.
A seguir, vamos discutir e aprender a

avaliar as questdes da genética e da Veja na tabela a seguir exemplos
gendmica no contexto de prevencado. desses fatores de risco.

Tabela 1 - Fatores de risco modificaveis e nao modificaveis

4 I

Fatores de risco modificaveis Fatores de risco nao modificaveis

Tabagismo Historia familiar (hereditariedade)
Consumo excessivo de bebidas
L Idade
alcodlicas
Alimentacdo inadequada Género (masculino e feminino)

Obesidade Alteracdes genéticas

Sedentarismo (falta de atividade fisica)
- J

Fonte: Elaboracao prépria.




Genoma Brasil

Os riscos para desenvolvimento de doengas vamos usar como exemplo um copo
se diferem de pessoa para pessoa. com agua, tendo em mente que o copo

Se uma pessoa tem em sua receita genética s3o as pessoas e que a quantidade de

uma alteracdo que predispoe ao risco de dgua é a porcentagem de risco. Quanto

uma doenca e fuma, seu risco é diferente . . . . .
S mais cheio estiver o copo, maior o risco

de uma pessoa que nao tem alteracao
: " - de desenvolver alguma doenca.
em sua receita genética e ndo fuma. Para

visualizarmos melhor a questao de risco, Veja as figuras a seguir.

Risco de cancer de mama em mulheres

Figura 2 - Representacao do risco por meio de um copo com agua

Risco de cancer de mama,
ao longo da vida, devido a
fatores hormonais,
idade avancada, e historia

B idade avancada. familiar da doenca.

Risco de cancer de mama,
ao longo da vida, devido a
fatores hormonais e

4 )

Risco de cancer de mama, ao
longo da vida, devido a fatores
hormonais, idade avancada,
histéria familiar da doenca,
alteracdo genética e habitos de
vida como tabagismo,
obesidade, entre outros.

. J

Risco de cancer de mama,
ao longo da vida, devido a
fatores hormonais, idade
avancgada, histéria familiar
de cadncer e mama e
alteracdo genética.

Manifestagao

do cancer
de mama

L JIC
<

Q@

UO

Fonte: Elaboracdo prépria.
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Risco de doencas cardiovasculares

Figura 3 - Representacdo do risco de doencas cardiovasculares por meio de um copo com agua

Risco de pressdo alta em

. - Risco de pressdo alta uma pessoa devido a idade
Risco de pressdo alta em N - . -
s em uma pessoa devido a avancada, alteragoes Manifestacao de
uma pessoa devido a . o P . -
. idade avancada e genéticas e habitos de vida pressao alta.
idade avancgada. - .. .
alteracdes genéticas. como tabagismo,

obesidade, entre outros.

Fonte: Elaboracdo proépria.

E muito importante saber identificar fatores de risco para o desenvolvimento de doencas,
a fim de poder orientar as pessoas que podem estar sob risco.

Como pudemos notar, as alteracdes genéticas e a hereditariedade (historia familiar) sao
fatores de risco ndo modificaveis que precisam ser avaliados.

Hereditariedade: transmissdo de caracteristicas de pais para
filhos, tanto as fisicas quanto a forma de o corpo funcionar.

Nem toda a doenca genética é hereditaria.
Muitas delas podem ser o primeiro caso na
familia, pois pode ocorrer uma alteracao
genética causada por agressdes ambientais.

10



Como, porém, podemos identificar
esses riscos? A seguir, vamos aprender a
identifica-los.

Identificando riscos nos
individuos e nas familias

Agora que discutimos sobre fatores

de risco e compreendemos que as
informacdes genéticas também entram
nesse grupo, podemos discutir as formas
de identificar os riscos durante a busca
ativa e, assim, realizar a¢oes educativas,
fazendo o encaminhamento para uma
avaliacdao com o enfermeiro ou o médico.

Waionca
encao
Pessoas com alteragdes genéticas
para desenvolvimento de cdncer,
ou doencas cardiacas, apresentam
risco muito maior do que aquelas
sem alterac¢des genéticas.

Se o risco é maior, a prevenc¢do
deve ser diferenciada. E necessdria
uma educagdo quanto aos
fatores de risco modificdveis
para que eles ndo aumentem.

FE
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Algumas informacdes-chave, a depender
da resposta, levantam suspeitas de
doencas hereditarias, ou seja, que
passam de geragao a geragao por €ausa
da alteracao da receita genética. Essas
informacodes s3ao: muitos casos de cancer
ou doenca cardiovascular na familia e
pouca idade no momento do diagndstico.

Suspeita para doenca
hereditaria

Os principais indicativos sao:

* muitos casos de cancer ou de
doenca cardiaca na familig;

e duas ou mais geracoes da familia
com cancer ou doenca cardiaca;

e idade jovem ao diagnostico de
cancer ou doenca cardiaca (descobrir
a doenc¢a antes dos 50 anos).

A seguir, vamos expor um questionario

que pode ser realizado durante a visita
domiciliar, para cada individuo, a fim de
identificar a suspeita de cancer hereditario.

Questao 1

Vocé ja teve historia pessoal de
cancer antes dos 50 anos?

Questao 2

Na sua familia (pais, irmdos, avos,
tios e primos), houve algum caso de
cancer de mama, ovario ou intestino
antes dos 50 anos de idade?

11
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Questao 3

Na sua familia (pais, irmdos, avés, tios e
primos houve mais de trés casos de cancer?

Quando for realizar o questionario, é muito
importante enfatizar a idade "antes dos

50 anos”, uma vez que, como vimos, é

um fator de risco. Quanto mais avancada

a idade, maior o risco. Consideramos a
idade antes dos 50 anos um ponto-chave
na suspeita de cancer hereditario.

Outro ponto importante a ser considerado
sdao os tipos de cancer. Veja, na

tabela 2, os mais frequentes em casos
hereditarios e aqueles que estao mais
relacionados com habitos de vida.

Tabela 2 - Tipos de cancer mais frequentes em casos hereditarios

4 . - Historia familiar é um Habito de vida é um fator )
Tipos de cancer £ . . . .
ator de risco importante de risco importante

Mama X X
Prostata X X
Intestino X X
Pulmao X
Colo do utero X
Ovario X X
Corpo do utero X
Estdmago X
Cérebro X X
Garganta X
Eséfago X
Rim X X

\_ Pancreas X X )

Fonte: Elaboracao propria.



Considerando as informacdes da tabela
anterior, 3o depararmos com cancer de
pulm3do numa pessoa tabagista, a chance
de ser hereditario é quase nula, uma vez
que sabemos que os habitos de vida
influenciam em seu aparecimento.

Por outro lado, uma familia com caso de
cancer de mama aos 45 anos, ja levanta a
suspeita de hereditariedade.

No caso de cancer de colo de Utero,
independentemente da idade, ele é
resultado de infeccao por HPV, portanto nao
esta ligado a hereditariedade, assim como
os de garganta e esbéfago, que tém como
principal fator causal o consumo de alcool e
o tabagismo.

As trés perguntas do questionario acima,
auxiliam na investiga¢do. Se a pessoa
entrevistada responder “sim” a pelo
menos uma das questdes, ela pode

ser encaminhada para uma avaliacao
mais aprofundada com o médico ou

a enfermagem. Nessa avalia¢do, sera
realizado um detalhamento da histéria
familiar e serdo dadas, orientacoes de
prevencdo ou de encaminhamento para
servicos especializados, evitando exames
preventivos desnecessarios.

Com relagao as doencas cardiacas,
precisamos nos atentar aos muitos casos
de pessoas com hipertensao arterial,

13
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morte subita, infarto em idade jovem ou
com diagnostico de doenca cardiaca. Da
mesma forma que o cancer, as doencas
cardiacas também podem se dar por erros
nas receitas genéticas e ser uma questao
de hereditariedade, exigindo atencao e
condutas personalizadas.

Dados importantes para
avaliacao de doencas
cardiacas

varios casos de hipertensdo arterial
na familia;

morte subita;
infarto em idade jovem;

muitas pessoas com doencgas
cardiacas.

Como podemos perceber, as questdes
genéticas estao presentes no dia a dia
dos servicos de saude, principalmente
em: doencgas cardiacas e cancer.
|dentificar pessoas que possam ter risco
aumentado para essas doencas garante
um acompanhamento adequado, desde
prevencao, até tratamento, quando
necessario.
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3.A importancia da

genética e da gendmica

na atencao primaria

Vimos que é possivel identificar
suspeitos de doencas oncoldgicas e
cardiacas hereditarias com simples
questionamentos sobre histdria
pessoal, familiar e habitos de vida.

Quando houver informacdes que levantem
suspeita, a avaliacao pelo médico ou pelo
enfermeiro é de extrema importancia,

uma vez que eles poderao encaminhar
para servicos especializados em medicina
gendmica, de modo que os usuarios do
sistema de saude possam discutir riscos

e ter um acompanhamento adequado.

Nesses servicos especializados um
teste genético para identificar onde
estd o erro na receita genética do
individuo pode ser realizado. Esses
testes ainda ndo estdo disponiveis pelo
SUS, o que pode ser um entrave para a

14

deteccdo das alteragdes genéticas.

Por isso, a identificacdo da histéria familiar
e dos habitos de vida pode ser usada
como uma tecnologia de rastreamento

e identificacdo. Na auséncia dos testes
genéticos, a equipe de saude podera
estabelecer estratégias a partir da

historia familiar. Essa conduta pode

mudar os riscos de desenvolvimento de
cancer ou doencas cardiacas ao longo

da vida, permitindo uma prevencao.

Os profissionais que atuam na atencao
basica, estao em contato com a populacao,
sendo a ponte de informacao e acesso
para os servicos especializados.

A introducao de conhecimento da medicina
gendmica podera modificar a forma de
realizar encaminhamentos e prevencao.
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4. Competéncias
especificas dos agentes
comunitarios

Para este projeto, identificamos competéncias que
deverao ser desenvolvidas ao longo do curso.

Essas competéncias foram baseadas em publica¢oes
de organismos internacionais e por um consenso

do grupo de trabalho constituido pelo Ministério

da Saude e por profissionais do PROADI BP.

O quadro 1, a seguir, apresenta as competéncias
especificas que devem ser desenvolvidas pelos agentes
comunitarios participantes da acdo educativa proposta.

Quadro 1 - Competéncias especificas para os agentes comunitarios

f :

Identificar individuos e familias com suspeita de
predisposicao hereditaria a doencas cardiovasculares
e cancer, encaminhando para avaliacao da

atencao primaria conforme fluxos do servico.

Apoiar os individuos e familias com suspeita de
(ou diagnostico) predisposicdo hereditéria as
doencas cardiovasculares e cancer no processo
de tomada de decisao, utilizando o conhecimento
do papel da genética da gendmica para reduzir
risco e desenvolvimento das doencas.

15
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