CANCRO HEREDI:I'ARIO
MAMA E OVARIO




O QUE E O CANCRO HEREDITARIO DE MAMA E DO OVARIO?

O cancro hereditdrio de mama/ovdrio esté associado, principalmente, a
alteragdes nos genes BRCAT e BRCA2, as quais podem ser transmitidas
de pais para filhos. Estas alteragdes (mutacdes, atualmente designadas
variantes patogénicas) resultam num risco bastante aumentado de
cancro da mama, ovdrio, préstata e pancreas. Representam cerca de 5-
10% dos casos de cancro da mama,15% dos casos de cancro do ovario e
cerca de 3% dos casos de cancro da préstata e do pdncreas.

QUEM TEM INDICAQAO PARA TESTE GENETICO BRCA1/2?

O estudo dos genes BRCA1/2 é habitualmente recomendado em:

a) Homens com o diagnéstico, em qualqueridade, de cancro da mama;

b) Mulheres com o diagnéstico de cancro da mama “triplo negativo”,
principalmente antes 65 anos;

c) Mulheres jovens com o diagnéstico de cancro da mama invasivo em
idade jovem (hd casos antes dos 40 e até antes dos 30 anos)

d) Mulheres com o diagnéstico de cancro da mama bilateral, em que o
primeiro caso foi diagnosticado em idade inferior a 50 anos;

e) Mulheres com o diagnéstico de cancro do ovdrio epitelial néo-
mucinoso, cancro da trompa ou cancro primdrio do peritoneu.

Estes critérios sdo gerais e a clarificagdo da indicacdo para teste

genético num individuo especifico deve ter em conta as particularidades

da sua histéria familiar e individual.

Os familiares sauddveis dos doentes portadores podem ser testados

para a variante familiar previamente identificada.

QUANDO PODE SER PEDIDO O TESTE GENETICO BRCA1/2?

Durante a consulta na Clinica de Risco Familiar é feita a avaliacéo clinica
e o aconselhamento genético. Nos utentes com indicacGo para teste
genético é fornecida informagdo acerca do cancro hereditario de
mama/ovdrio, as vantagens e desvantagens da realizagdo do estudo
genético, as medidas de vigilancia e profilaxia através de cirurgias
redutoras de risco (mastectomia — cirurgia para remog¢do da mama e
salpingooforectomia — cirurgia para remocéo do Utero e ovdrios) e as
opcdes reprodutivas disponiveis. Caso o utente consinta, é entéo feita
uma colheita de sangue, a qual é enviada para o laboratério onde é
realizado o teste genético.



QUAIS SAO AS VANTAGENS E DESVANTAGENS DA REALIZACAO
DO TESTE GENETICO BRCA1/2?

A identificacdo dos portadores de variantes patogénicas nos genes
BRCA1/2 permite um aconselhamento genético adequado e a adocao
de medidas de vigilancia e reducéo de risco. Contudo, o aconselha-
mento / estudo genético pode ser causa de ansiedade e angustia. Ha
ainda o risco de perda de privacidade e de discriminagéo, embora a
legislacéo Portuguesa' procure acautelar estas questées.

QUAIS AS CONSEQUENCIAS FAMILIARES DE UM TESTE
GENETICO BRCA1/2 POSITIVO?

Os familiares dos portadores de variantes patogénicas nos genes
BRCA1/2 poderéo ter indicacdo para a pesquisa da variante familiar
especifica. Os filhos dos portadores tém um risco de 50% de herdarem a
variante do progenitor portador. Um dos pais de um portador
provavelmente serd portador da mesma variante, o que significa que os
irméos também teréo um risco de 50% de serem também eles portadores.

Nenhum dos seus familiares pode ser informado do resultado do seu
teste genético sem o seu consentimento prévio.

COMO POSSO ACEDER AS CONSULTAS NA CLiNICA DE RISCO

FAMILIAR?

O acesso as nossas consultas pode ser feito de duas formas:

a) Referenciagéo através do médico de familia (ALERT®);

b) Referenciacdo através de outros médicos de hospitais, clinicas ou
consultérios (publicos ou privados).

O proéprio utente pode esclarecer qualquer duvida sobre a referenciacéo

através dos enderecos de correio eletronico da Clinica de Risco

Familiar*.
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