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RESUMO

Introdugdo: O cancer de mama é uma das neoplasias de maior impacto global assim como no Brasil.
Mutacdes germinativas nos genes BRCA1/BRCA2 contribuem em 5-10% dos casos e tornam o
mapeamento genético ferramenta relevante para prevencéo e manejo individualizado. Em Goias, a Lei
n°® 20.707/2020 prevé oferta do teste para grupos de risco, o que torna importante avaliar sua adogao
clinica. Objetivo: Quantificar a proporgéo de oncologistas, mastologistas e geneticistas em Goias que
ja solicitaram mapeamento genético e identificar motivos e barreiras a sua incorporagédo na pratica.
Método: Estudo observacional, transversal e exploratério. Coleta por questionario eletrénico com termo
de consentimento, analise descritiva em planilhas. Foram avaliados perfil sociodemografico,
conhecimento, frequéncia de uso e razbes para solicitar e ndo solicitar o exame. Resultados:
Participaram 16 médicos sendo: 08 oncologistas, 07 mastologistas e 01 geneticista; 10 médicos do
sexo masculino, faixa etaria predominante 31-40 anos. Dos participantes 15 declararam conhecer o
mapeamento genético, 08 utilizam frequentemente, 03 as vezes, 03 raramente e 01 nunca. Os
principais indutores ao pedido foram diagndsticos antes dos 40 anos, historico familiar direto e tumor
triplo-negativo antes dos 50 anos. Barreiras citadas incluiram percep¢ao de baixo custo-beneficio,
insuficiente preparo para aconselhamento e crenga de pouca utilidade clinica. Conclusdes: Apesar do
amplo conhecimento declarado, apenas metade dos profissionais usa rotineiramente 0 mapeamento
genético, indicando separagdo entre conhecimento e pratica. Recomenda-se capacitacdo em
aconselhamento genético, divulgacao dos fluxos terapéuticos e estudos maiores para orientar politicas
locais.

Palavras-chave: Gene BRCA1; Gene BRCA2; Mapeamento CromossOémico;
Neoplasias da Mama.

INTRODUGAO

O tumor de mama é uma das principais causas de morte por cancer em
mulheres, sendo uma das principais neoplasias no mundo e representando cerca de
2,3 milhdes de novos casos globalmente em 2022 e mais de 73 mil diagndsticos
projetados para o Brasil no triénio 2023-2025'. Essa doenga ainda imp&e grande
impacto sobre individuos, familias e sistemas de saude, apesar de que muitos casos
apresentam bom progndstico quando diagnosticados precocemente.

Entre os fatores de risco, destacam-se nesse estudo as questdes
hereditarias/genéticas, responsaveis por aproximadamente 5 a 10% dos casos?.
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Mutacgdes nos genes BRCA1 e BRCA2 s&o as mais conhecidas e estudadas, uma vez
que, aumentam significativamente a predisposigdo ao cancer de mama e ovario3*.
Nesse contexto, 0 mapeamento genético torna-se uma ferramenta estratégica muito
relevante para prevengao, diagnosticos precoces e a definicdo de condutas

terapéuticas individualizadas.

No Brasil, Goias se destacou como o primeiro estado a oferecer de forma
gratuita a testagem genética para mulheres com risco aumentado de neoplasias
mamarias, por meio da Lei n° 20.707/2020°. Essa iniciativa representa um avancgo
importante na saude publica, possibilitando medidas preventivas e de
acompanhamento direcionado e personalizado®®. Entretanto, sua efetividade
depende diretamente da adesdo dos médicos oncologistas, mastologistas e

geneticistas, que séo os responsaveis pela indicagdo do exame.

Dessa forma, compreender em que medida esses profissionais tém solicitado
0 mapeamento geneético € essencial para avaliar a implementagao dessa politica e

suas repercussodes na pratica clinica.

MATERIAIS E METODOS

Trata-se de um estudo observacional, transversal e exploratorio, realizado com
meédicos oncologistas, mastologistas e geneticistas atuantes em Goias. A populagao-
alvo compreendeu os profissionais registrados no Conselho Regional de Medicina -
GO. A coleta de dados foi realizada por meio de questionario eletrénico (Google
Forms), precedido de Termo de Consentimento Livre e Esclarecido. O instrumento,
elaborado a partir de revisdo da literatura, abordou perfil sociodemografico,
conhecimento e frequéncia de solicitagdo do mapeamento genético, além de
percepcgdes sobre sua incorporacao na pratica clinica. Os dados foram tabulados em
planilhas eletronicas (Microsoft Excel) e analisados por estatistica descritiva com
calculos de frequéncia e porcentagem. O estudo seguiu as diretrizes éticas da
Resolugdo CNS 466/2012, com aprovacao prévia pelo Comité de Etica em Pesquisa
da Universidade Evangélica de Goias (CAAE 84082424.9.0000.5076, parecer
7.413.928). Todos os participantes desta pesquisa tém a garantia da identidade

preservada, confidencialidade e sigilo.
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RESULTADOS

Dos 16 médicos que responderam ao questionario, o maior numero de
participantes foi de oncologistas, seguidos por mastologistas e geneticistas. A amostra
foi majoritariamente do sexo masculino e a faixa etaria mais frequente foi 31-40 anos
(tabela 1).

Tabela 1. Perfil sociodemografico dos participantes da pesquisa.

Variaveis Total (n=16) Feminino (n=06) Masculino (n=10)

n % n % n %

Faixa etaria (anos)

21-30 01 6,25 0 - 01 6,25
31-40 08 50,0 06 37,5 02 12,5
41 -50 03 18,75 0 - 03 18,75
51-60 04 25,0 0 - 04 25,0

Especialidade

Oncologia clinica 08 50,0 04 25 04 25,0
Mastologia 07 43,75 02 12,5 05 31,25
Genética médica 01 6,25 0 - 01 6,25

Fonte: dados da pesquisa.

Quanto ao conhecimento sobre 0 mapeamento genético aplicado ao cancer de
mama, 15 dos participantes (93,8%) declararam saber do que se trata. Em relagdo a
utilizagéo pratica do mapeamento genético, 08 (50%) utilizam frequentemente, 03

(18,8%) as vezes, 03 (18,8%) raramente e 01 (6,2%) nunca utilizou o teste.

Os principais motivos que levaram a solicitagdo do mapeamento genético
foram: cancer de mama ou ovario diagnosticado antes dos 40 anos, histérico familiar
direto de cancer de mama/ovario e tumor triplo-negativo diagnosticado antes dos 50
anos. Entre os motivos para nao incorporar o exame na pratica clinica destacaram-
se: "ndo acho que valha a pena pedir este tipo de teste", "baixo custo-beneficio" e
"pouca compreensdo sobre aconselhamento genético". Esses dados estéo

representados na tabela 2.
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Tabela 2. Principais motivos para solicitar ou ndo solicitar o mapeamento genético.

Motivagao Total Masculino Feminino

Motivo para uso n=16 % n=10 % n=6 %

Cancer de mama ou ovario

diagnosticado antes dos 40 anos 08 50,0 05 50,0 03 50,0
Historico fam’ililar direto de cancer de 07 43,8 04 40,0 03 50,0
mama ou ovario

Tumor triplo-negativo diagnosticado 07 438 04 40.0 03 50.0
antes dos 50 anos ’ ’ ’
Preocupagao e planejamento da 01 6.3 01 10.0 0 )
paciente ’ ’

Motivos para ndo uso

Nao a_cho que valha a pena pedir 05 313 03 30,0 02 333
este tipo de teste

Baixo custo-beneficio 02 12,5 02 20,0 0 -
Pouca compreenséao §9bre 02 12,5 01 10,0 01 16.7
aconselhamento genético

Tenho poucos pacientes com 02 12,5 01 10,0 0 )

cancer de mama

Fonte: dados da pesquisa. *Como as questdes permitiam multiplas respostas, as somas percentuais por sexo ultrapassam 100%.

CONCLUSAO

Apesar de a maioria dos participantes alegarem ter conhecimento sobre
mapeamento geneético, apenas metade dos respondentes utiliza essa tecnologia com
frequéncia na pratica clinica, evidenciando uma separagao entre conhecimento e
execugao. As indicagdes relatadas seguem critérios clinicos consagrados na
literatura, enquanto as principais barreiras apontadas, foram percepcédo de baixo
custo-beneficio, baixa efetividade e insuficiente preparo para aconselhamento
genético. Mostra-se a necessidade de implementar agdes de capacitagao, fortalecer
a divulgacéao dos fluxos terapéuticos e da oferta prevista pela legislagdo estadual e
avaliar operacionalmente a implementagao do servigo. Estudos futuros com amostra
mais representativa e uma investigacao qualitativa sdo necessarios para aprofundar
e validar esses achados.
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