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Com a crescente integração da genética na prática cl ínica da Oncologia, tem 

aumentado o número de ind ivíduos, quer sobreviventes de cancro, quer sem 

d iagnóstico oncológico prévio, com identificação de uma variante genética 

associada a cancro hered itário.

Estes ind ivíduos têm necessidade de abordagem multid iscipl inar na gestão do 

seu risco de cancro e estruturas de tipologia variável têm vindo a ser criadas em 

d iferentes instituições nacionais. No entanto, nem todos os utentes nos vários 

centros têm acesso a seguimento organizado e integrado. Num estudo nacional 

apresentado em 2019, envolvendo 611 inquiridos em 31 unidades de saúde, 

constatou-se que 45% das unidades hospitalares tinham estruturas específicas 

para seguir famíl ias com risco de cancro hered itário (1). O mesmo inquérito 

sugeria que os hospitais do SNS teriam, na sua maioria, as cond ições técnicas 

para a abordagem e seguimento das principais síndromes hered itárias de 

cancro. Parece faltar uma organização nacional comum que garanta a 

acessibil idade aos cuidados e proporcione uma mais eficaz articulação entre as 

várias estruturas de saúde, incluindo cuidados de saúde primários.

O racional subjacente a este trabal ho decorre da necessid ade de 

harmonização de duas real idades: 

1- evidência existente não só sobre o impacto potencial na redução da 

morbil idade e mortal idade através da gestão do risco de cancro nestes 

ind ivíduos (2-5), mas também sobre o efeito na qual idade de vida e ajustamento 

famil iar (6) 

2- desafio ao sistema de saúde pelo aumento progressivo do número de 

portadores de variantes patogénicas identificados, com necessidade de 

cuidados d iferenciados. Este aumento decorre da automatização e rapidez do 

d iagnóstico genético e da implementação na rotina de painéis multigénicos (7). 

Para determinados subgrupos de utentes a gestão do seu risco pode impl icar 

equipas multid iscipl inares com múltiplas valências e especial idades 

profissionais. Nas síndromes raras (Birt-Hogg-Dubé, Cowden, Li-Fraumeni) a 

abordagem impl ica gestão em rede incluindo várias estruturas de saúde. 
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Desenvolver orientação nacional que permita assegurar abordagem 

compreensiva e coordenada, necessária para garantir a correta identificação e 

seguimento adequado dos ind ivíduos portadores de variantes patogénicas 

associadas a risco de cancro hered itário. Esta orientação deve assegurar acesso 

equitativo aos cuidados especial izados e permitir articulação com a Med icina 

Geral e Familiar.

• Promover a elaboração de orientações de seguimento baseadas na evidência 

científica.

• Clarificar o papel das várias especialidades/estruturas envolvidas para 

assegurar o acesso atempado a aconsel hamento e a teste genético (de acordo 

com impacto terapêutico ou de gestão de risco ou gestão do processo 

reprodutivo).

•  Definir circuitos na abordagem destes ind ivíduos.

• A elaborar uma primeira versão de documento sobre orientação destes 

ind ivíduos. 

Objetivo Geral

Objetivos

OBJETIVOS
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O Grupo de Cancro Hered itário da SPO organizou, em 29 de setembro de 2023, 

em Lisboa, um workshop onde foram abordados e d iscutidos os d iferentes 

modelos organizativos já existentes. Dessa reunião, resultou este documento, 

que após d iscussão públ ica, pretende levar à elaboração de orientações 

nacionais. Estas, respeitando a especificidade das unidades de saúde, 

pretendem orientar o correto acompanhamento destes ind ivíduos e a 

transmissão de informação e conhecimento que permita o acesso em todo o 

Sistema Nacional de Saúde (que à data atual inclui Unidades Locais de Saúde, 

Grupo Hospitalar IPO e Unidades Privadas) aos cuidados adequados. 

Na d iscussão, onde estiveram presentes representantes de várias 

especial idades e estruturas de saúde, foram elencadas as necessidades 

estruturais e organizativas necessárias para garantir este seguimento em 

articulação com os Cuidados de Saúde Primários. Foram identificadas 

d ificuldades de articulação e sugeridas propostas de resolução, em particular 

no que refere a infraestruturas e recursos humanos, por forma a elaborar uma 

primeira versão de documento sobre orientação destes ind ivíduos. 

METODOLOGIA
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Participaram 44 profissionais de saúde de várias áreas (hospitalares e 

especial istas em Med icina Geral e Familiar) e três associações de doentes que 

partil haram e d iscutiram os vários modelos organizacionais já existentes no país 

(Anexo I e II). Esteve também presente o então Presidente da SPO (Prof. Dr. 

Miguel Abreu), a ex-Diretora Geral da Saúde (Dra. Graça Freitas) e a Profª Dra. 

Isabel Fernandes, em representação do Programa Nacional das Doenças 

Oncológicas.

Na sessão de abertura foi realçada a necessidade de reflexão sobre a real idade 

dos ind ivíduos e famíl ias afetados pelo cancro hered itário e a necessidade de 

envolver os vários intervenientes tanto de unidades hospitalares como dos 

cuidados de saúde primários, associações d e doentes e entidades 

governamentais.

Foi destacada a necessidade de identificar o universo de pessoas a quem as 

orientações se destinam e refletir sobre a prática cl ínica atual, de forma a que 

seja possível fazer planeamento estratégico para a implementação de 

estruturas e proced imentos que assegurem um modelo de governação que 

garanta equidade no acesso, centrado nos utentes, baseado em boas praticas 

cl ínicas e respeitando os princípios éticos e deontológicos.

Para a versão atual deste documento, 7 instituições, associadas a elementos do 

Grupo de Cancro Hered itário da SPO, contribuíram já com os seus dados globais 

dos ind ivíduos identificados com variantes patogénicas (VP) associadas a risco 

de cancro hered itário (dados de 2024). Foram identificados, no total 8105 

ind ivíduos com VP, sendo a maioria nos genes BRCA1, BRCA2 e PALB2 (total de 

4171), 1835 ind ivíduos com VP nos genes mismatch repair (associados ao 

Síndrome de Lynch), 662 em genes associados a síndromes de pol ipose 

colorretal, 131 no gene TP53, 129 no gene CDH1, 52 no gene PTEN e ainda 1132 

noutros genes de méd ia e alta penetrância associados a risco hered itário de 

cancro.

RESULTADOS

Participantes

Universo e definição estratégica
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Foram descritas estruturas em funcionamento em d iferentes centros 

hospitalares do país. Existem entidades com equipas multid iscipl inares 

alargadas com capacidade de resposta transversal, assim como entidades com 

capacidade para d iagnóstico genético, mas que, à data atual, não têm 

capacidade para assegurar a vigilância dos portadores. Nos centros onde foram 

implementados programas baseados no modelo Mainstream Genetics (8,9) o 

circuito de referenciação dos famil iares em risco à consulta de genética não é o 

mesmo em todos os centros.

Os centros que mostraram a sua experiência foram: IPO Lisboa, ULS São João, 

ULS Alto Ave, Hospital Dr. Nél io Mendonça e IPO Porto.

Aos palestrantes haviam sido, como ponto de partida para d iscussão, colocadas 

as seguintes questões:

1-Como funciona no seu centro, o seguimento dos ind ivíduos com teste 

genético positivo?

2- Como se processa o acesso dos portadores ao seguimento?

3- São acompanhados portadores saudáveis com teste positivo?

4- Quais as d ificuldades que identifica?

RESULTADOS

TIPOLOGIA DAS ESTRUTURAS EM FUNCIONAMENTO 
NO PAÍS
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As várias consultas específicas (mama, ovário e próstata, colorretal e 

melanoma) funcionam desde 2006 integrados na estrutura Cl ínica de Risco 

Familiar (CRF), partilhando proced imentos, serviços administrativos, assim 

como colaboração da Genética Médica, Psicologia e Enfermagem. Comum a 

todos os grupos multid iscipl inares da CRF é a articulação estrutural com a 

equipa de d iagnóstico molecular permitindo intervenção ind ividual izada, não 

só na decisão da terapêutica sistémica, mas também na decisão das cirurgias 

redutoras de risco (tanto nas doentes em vigilância como nas portadoras 

saudáveis), seja no grupo multidiscipl inar que inclui a Ginecologia e a Cirurgia 

plástica e reconstrutiva, como na decisão de mastectomia uni ou bilateral das 

mul heres com cancro da mama ativo. O IPO Lisboa é centro da rede europeia 

Genturis (10) nos grupos temáticos 2 (S Lynch e poliposes), 3 (Mama e Ovário) e 4 

(outras síndromes hered itários).

Consulta de Risco Famil iar de Cancro da Mama, Ovário e 

Próstata

Os utentes são referenciados das consultas internas do Instituto e por 

referenciação externa públ ica ou privada. O grupo multid iscipl inar inclui 

enfermagem ded icada a gestão dos doentes e famíl ias durante todo o processo, 

em articulação com os méd icos oncologistas, geneticistas e com o grupo de 

d iagnóstico molecular (que é parte integrante do grupo multid iscipl inar).

De acordo com a evidencia e acionabil idade de resultados a maioria dos testes 

d iscutidos e prescritos a doentes com cancro da mama, ovário e próstata 

incluíam, em 2023 os genes ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, CDH1, CHEK2, PALB2, 

PTEN, RAD51C, RAD51D, STK11 e TP53 e genes associados a mismatch repair. A 

taxa de deteção ronda os 10-11% e a positividade para as reanál ises com painel 

multigénico para doentes que tinham sido apenas testados para BRCA1/2 foi de 

30 de 386 (8%, dados de 2023). Foi apresentado o Protocolo de vigilância destes 

portadores, assim como as recomendações da Genturis (10,11,12) ESMO (11) e 

NCCN (13).

RESULTADOS

IP
O

 L
IS

B
O

A

08



Consulta de Risco Famil iar de Cancro do colon e recto

Na consulta de Risco Famil iar de Cancro de cólon e recto são seguidos utentes 

com síndromes sem pol ipose e síndromes com pol ipose.

O Síndrome de Lynch, está associado a um defeito no sistema mismatch-repair 

(MMR) de transmissão autossómica dominante, associa-se a uma 

carcinogénese acelerada, com aparecimento de cancro em idade jovem 

(colorretal, endométrio, ovário, estômago, intestino delgado, urotél io, SNC, 

pâncreas e vias bil iares), o risco de cancro colorretal é significativamente 

d iminuído pela vigilância. Foi apresentado o Protocolo de vigilância destes 

portadores, assim como as recomendações de ESMO (14), NCCN (15) e 

EHTG/ESCP (16).

Na pol ipose associada ao gene APC, há um defeito na via de sinalização Wnt, é 

uma síndrome autossómica dominante. O risco de cancro colorretal é de 80-

100% ao longo da vida e também há manifestações extracól icas (intestino 

delgado, SNC, tiroide, fígado, estômago e pâncreas). Foi apresentado o 

Protocolo instituicional de vigilância destes portadores, e comparadas estas as 

recomendações da NCCN (14).

RESULTADOS

IP
O

 L
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B
O

A
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Esta ULS inclui uma consulta de Oncogenética que se articula com as várias 

estruturas envolvidas no processo de d iagnóstico e vigilância. Na ULS São João 

funciona o único centro públ ico do país que d isponibil iza acesso ao PGT-M 

(Teste Genético Pré-implantatório – monogénica). Esta ULS é também centro 

Genturis (10) para os vários grupos temáticos: 1 (Neurofibromatose), 2 (S Lynch e 

pol iposes), 3 (Mama e Ovário) e 4 (outras síndromes hereditárias).

Consulta de Oncogenética

Os utentes são referenciados à Consulta de Oncogenética da ULS São João, por 

via interna ou externa. Após identificação dos portadores (afetados e não 

afetados) existe referenciação posterior, de acordo com a variante patogénica 

identificada, para as várias Consultas de Alto Risco. Na consulta de Alto Risco 

Cancro de Mama e Ovário, assegurada por cirurgiões oncológicos, são seguidos 

ind ivíduos com síndromes associados a VP nos genes BRCA 1 e 2, PALB2, CDH1 

(ind ivíduos sexo feminino), PTEN, CHEK2 (ind ivíduos sexo feminino), ATM 

(ind ivíduos sexo feminino), BRIP1, RAD51C, RAD51D e BARD1. Na consulta de 

Alto Risco Tumores Digestivos, assegurada por cirurgiões oncológicos, são 

seguidos ind ivíduos com síndromes associados a VP nos genes CDH1 (ambos os 

sexos), CHEK2, ATM, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, APC, MUTYH e STK11. A 

consulta de Oncologia Méd ica de Alto Risco é assegurada por oncologistas e são 

seguidos ind ivíduos com síndromes associados a VP nos genes ATM (indivíduos 

sexo masculino), CHEK2 (ind ivíduos sexo masculino), DICER1, FH, FLCN, NF1, 

TP53, PTEN, RB1, RET, SDHs, SUFU, e VHL.

RESULTADOS

U
LS
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Em 2019, foi criada a Consulta de Grupo de Oncogenética Multid iscipl inar onde 

são d iscutidos critérios de alargamento de estudo genético de famíl ias com 

síndrome hered itário sem d iagnóstico genético estabelecido e o protocolo de 

vigilância em portadores de variantes em genes de moderada e baixa 

penetrância.  O grupo multid iscipl inar inclui enfermagem ded icada, 

oncologistas, geneticistas e os cirurgiões oncológicos responsáveis pelas 

Consultas de Alto Risco.

Os portadores de variantes de significado desconhecido (VUS) são reaval iados 

de 2/2 ou 3/3 anos sendo sol icitada, no momento da reaval iação e sem custo 

ad icional, a reclassificação da VUS ao laboratório que real izou o estudo prévio.

Em todas estas consultas, os portadores são vigiados de acordo com as 

guidel ines e recomendações da ERN-GENTURIS (10,11,16-30), ESMO (11,14) e 

NCCN (13,15). Os portadores em idade pediátrica são seguidos nas consultas de 

Alto Risco de Hemato-oncologia e Gastrenterologia ped iátricas.

 

PGT-M (Teste Genético Pré-implantatório – monogénica)

A ULS São João é o único centro públ ico do país a real izar Teste Genético Pré-

implantatório para doença monogénica (PGT-M), no caso de doentes 

portadores de PV identificada e com risco de transmissão à descendência. 

Recebe doentes de todo o país que pretendam e sejam elegíveis para a sua 

real ização.

RESULTADOS
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Na apresentação elaborada pel a Dra. Sandra Silva-Soares, foi expl icada a 

necessidade de uma consulta de aconsel hamento genético expl icando ao casal 

o risco de transmissão à descendência, os tratamentos e intervenções possíveis 

para evitar a transmissão da variante incluindo d iagnóstico pré-natal ou PGT-M. 

Foi ainda sal ientada a necessidade de referenciação o mais rapidamente 

possível (inter-hospitalar ou através de um mail – umr@ulssjoao.min-saude.pt), 

com descrição da situação cl ínica e relatório da variante identificada e dados do 

portador. Para variantes de genes ainda não autorizados é necessária 

autorização pelo Consel ho Nacional de Procriação Med icamente Assistida. 

Este ped ido será real izado pelo centro de med icina da reprodução após se 

verificarem critérios de inclusão para tratamento. A maioria destas variantes em 

novos genes implica a criação d e pré-testes genéticos e d iagnóstico 

embrionário no laboratório Universkitair Ziekenhuis Brussel (não é possível em 

Portugal ).

As maiores d ificuldades/l imitações referidas foram:

• a idade l imite para o proced imento: 40 anos da mul her para técnicas de 

Procriação Med icamente Assistida – PMA – no nosso país no SNS;

•  a l ista de espera é de cerca de 14 meses para tratamento;

• a impossibil idade em real izar PGT-M nas situações de produção independente 

pelo facto de não ser possível criar pré-testes genéticos para identificação da VP 

nos embriões (não é possível obter informação genética do dador no SNS).

•  Ind ivíduo com fil ho saudável e sem a VP – sem critérios para o procedimento no 

SNS.

RESULTADOS
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Até 2019, os utentes eram referenciados à consulta de Genética do Hospital de 

Braga, o que restringia de algum modo o acesso a teste genético. Desde 2020 

foram implementadas as seguintes consultas na ULS: Gastro Vigilância e Risco 

(2020), Consulta de Risco Famil iar (2021) e Consulta de Genética (2022). A 

Consulta de Risco Famil iar, a cargo da Oncologia Méd ica, começou por seguir 

doentes com teste genético positivo e d iagnóstico oncológico prévio. No 

entanto, desde 2023 passaram a incluir no seguimento também os portadores 

saudáveis com teste genético positivo.

Existe documento interno que descreve o objetivo das consultas, painéis 

multigénicos a ser prescritos face às patologias e informação de que é util izado o 

template de consentimento da DGS. Há protocolo interno de vigilância em 

elaboração.

RESULTADOS

U
LS
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Desde 2018, que funciona a Consulta de Risco Famil iar de Cancro de Mama e de 

Ovário, que tem reunido informação sobre todos os portadores de 

pred isposição genética ou com história famil iar relevante, ainda que não 

testados. Desde 2019, com a participação da Genética Médica, passou a testar 

proactivamente os utentes com indicação para teste d iagnóstico e pred itivo.

Em paralelo existe desde 2011 a Consulta de Pól ipos e Risco Familiar com os 

mesmos objetivos (vigilância específica de utentes de alto risco). Com a abertura 

da consulta de Genética Médica a evolução foi sobreponível sendo que em 20 de 

junho de 2022 abriu oficialmente a Cl ínica de Risco Famil iar com a definição de 

vários elos cl ínicos dentro da própria instituição, necessários ao funcionamento 

da cl ínica (Dermatologia, Imagiologia, Cirurgia Plástica, outros). Os elos foram 

definidos pelos d iretores de serviço das respetivas especial idades e 

reconhecidos como tal perante a d ireção cl ínica. Desde então foi atribuída à 

cl ínica um elemento de enfermagem que real izou formação específica nesta 

área e que acompanha as várias consultas: na realização de genogramas, na 

gestão do arquivo genético, na gestão do email que serve de contacto com a 

população e a restante instituição.

RESULTADOS
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A Consulta de Genética do IPO Porto articula-se com o Laboratório de Genética e 

com as várias consultas que fazem gestão de risco dos portadores de variantes 

patogénicas associadas a cancro hered itário. Foi exposto o funcionamento de 

uma destas consultas, a  C. Endocrinologia-Risco Familiar.

Consulta de Endocrinologia-Risco Famil iar

Muitas das neoplasias endócrinas (carcinomas medul ares da tiroide, 

feocromocitomas/paragangliomas, tumores hipofisários e das paratiroides) 

surgem frequentemente no contexto de síndromes genéticos famil iares.

Assim sendo, surgiu em 2022 a necessidade da criação de uma Consulta de 

Endocrinologia de Risco Famil iar no IPO Porto, em articulação com o Serviço de 

Genética Méd ica que referencia os portadores assintomáticos identificados no 

processo rastreio sequencial às famíl ias afetadas.

A vigilância do risco de neoplasias endócrinas hered itárias apresenta 

especificidades rel ativamente às de outras áreas, uma vez que exige uma 

vigilância não só cl ínica e imagiológica, mas também anal ítica, muitas vezes 

com necessidade de real ização de provas dinâmicas laboratoriais na área da 

Endocrinologia.

A central ização destes ind ivíduos numa consulta ded icada tem permitido 

uniformizar proced imentos através da criação de protocolos de vigilância, 

fomentar a investigação cl ínica nesta área e estabelecer um bal anço, por vezes 

d ifícil, entre a deteção precoce de neoplasias e a evicção de proced imentos 

d iagnósticos potencialmente causadores de iatrogenia e stress psicológico para 

esta população.

RESULTADOS

IP
O

 P
O

R
T

O

15



Duas enfermeiras (ULS São João e IPO Lisboa) reforçaram o papel que a 

enfermagem tem na gestão das necessidades destes ind ivíduos em risco, 

acompanhando o seu percurso de cuidados.

As experiências de ambas, nas duas instituições, não são completamente 

sobreponíveis. Na ULS São João a enfermeira participa na Consulta de Grupo 

Oncológico de Mama, colabora na identificação dos doentes com critérios para 

teste genético e funciona como elo de l igação com a restante equipa 

multid iscipl inar, incluindo a articulação com as consultas de alto risco. Além 

d isso, prioriza o agendamento da Consulta de Oncogenética com foco no 

d iagnóstico genético atempado para otimizar a decisão terapêutica. Assegura 

também a gestão de consultas de Oncogenética para os famil iares em risco, 

sendo ainda responsável pelo arquivo dos processos famil iares de acordo com a 

legislação em vigor. Foi referido o conceito de nurse navigator.

No IPO Lisboa a enfermagem participa com a equipa méd ica na priorização de 

todos os ped idos, de forma a garantir o d iagnóstico genético atempado aos 

doentes com impl icações terapêuticas a curto prazo. Além da elaboração inicial 

dos ficheiros e genogramas, colaboram no circuito entre as várias consultas (por 

exemplo marcação de consulta de risco após identificação de variante 

associada a cancro hered itário), na gestão das consultas de Genética Médica a 

famil iares em risco e no cumprimento dos protocolos de vigilância. Funcionam 

como o elo de l igação com os d iversos serviços que colaboram com a CRF, 

destacando-se a articulação com a Unidade de Patologia Molecular (UIPM). 

São também responsáveis, em conjunto com a Unidade de Psicologia, pela 

avaliação do d istress em portadores BRCA1/2 e portadores de variantes de 

outros genes associados a cancro da mama, ovário e próstata.

RESULTADOS

Papel da Enfermagem

16



Os especial istas de Genética Médica são essenciais no aconsel hamento pré e 

pós-teste e na elaboração dos pl anos de vigilância. Na maior parte das 

estruturas de saúde, após o resultado do teste, não participa no seguimento 

ativo dos indivíduos com variantes patogénicas. Mantém-se presente na 

identificação dos famil iares e na gestão das opções reprodutivas 

(nomeadamente PGT-M), além da participação com os vários grupos 

multid iscipl inares nas d iscussões de casos, variantes e orientações (31).

RESULTADOS
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Na d iscussão aberta a todos os intervenientes foram realçados os seguintes 

pontos:

Dado que a med icina geral e famil iar (MGF) tem mais formação na prevenção e 

promoção geral da saúde que a maior parte das especial idades hospitalares, é 

desejável a sua colaboração. A MGF tem como matriz o acompanhamento 

hol ístico, ao longo de todo o ciclo de vida dos cidadãos. Aqui incluem-se os 

cuidados preventivos a quem tem um risco aumentado de uma determinada 

patologia, como são os cidadãos incluídos neste documento. Dominar, de forma 

atual izada, conhecimento específicos, pode ser desafiante para a MGF, sendo 

necessário um d iálogo permanente com os colegas que trabal ham 

exclusivamente com estas patologias, num quadro de escassez de ind ivíduos 

portadores de VP, associadas a cancro hered itário em cada l ista de utentes. No 

entanto, para o Médico de Famíl ia, a gestão dos cuidados preventivos aos 

ind ivíduos portadores de VP, associadas a cancro hered itário é desafiante por 

três motivos:

•  Dificuldade na transmissão de informação cl ínica sobre o risco genético;

• Desafio do conhecimento especial izado atual izado sobre o risco genético e 

escasso número de ind ivíduos portadores de VP, associadas a cancro 

hered itário em cada l ista de utentes;

• Obstáculos na obtenção de meios complementares de d iagnóstico e 

terapêutica (MCDTs) e na integração de cuidados;

DISCUSSÃO
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A d ificuldade na transmissão de informação cl ínica sobre o risco clínico prende-

se com as l imitações legais à inscrição, nos Sistemas de Informação, de 

informação genética. A exigência de separação da informação genética, para 

prevenir discriminação dos ind ivíduos, como referido no quadro legisl ativo atual 

[Lei n.º 12/2005 de 26 de janeiro (Informação genética pessoal e informação de 

saúde) e sua regulamentação Decreto-Lei n.º 131/2014 de 29 de agosto], torna 

o seguimento, dos portadores sem diagnóstico prévio de cancro, d ifícil pois não 

existe acesso a plataformas ou arquivos que o permitam. Embora no processo 

cl ínico eletrónico seja possível incluir notas confidenciais, as mesmas só são 

acessíveis ao médico que as registou o que inviabiliza o seguimento (se esse 

méd ico deixar de fazer consultas nesse local, por exemplo). Uma das propostas, 

durante a d iscussão, foi de obter feed back da SPMS de forma a que seja possível 

no registo de saúde eletrónico, controlo de acesso a informação genética, de 

forma restrita, de forma a que, quem efetivamente colabora, seja na estrutura 

hospitalar ou no centro de saúde, na gestão de risco dos utentes, util ize os dados 

de forma segura.

Existem obstáculos à prescrição de MCDTs necessários (alguns apenas 

d isponíveis ou requisitados a nível hospitalar) para a deteção precoce do cancro 

pelo Méd ico de Famíl ia e a integração de cuidados. Para debelar estas 

d ificuldades, será de implementar formação bid irecional sobre proced imentos 

e processos dos centros de saúde e das estruturas hospitalares, encontrar pontos 

de contacto e, na gestão do risco hered itário de cancro identificar articulação 

para beneficio dos utentes, nomeadamente: o que é desejável que se faça nos 

centros de saúde, o que pode ser partilhado (gestão da vigilância rad iológica) e 

o que é absolutamente necessário fazer nos hospitais (cirurgias redutoras de 

risco) e o que pode ser fundamentalmente real izado nos centros de saúde como 

por exemplo, o caso de uma mulher portadora de uma VP BRCA1 ou BRCA2, 

após ter real izado ambas as cirurgias redutoras de risco poderia d iminuir as idas 

ao hospital, se houvesse articulação com os colegas de MGF.

DISCUSSÃO
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Além da articulação com a MGF, dada a complexidade das necessidades destes 

ind ivíduos, é provável que a maioria dos centros, mesmo que com consultas 

específicas, necessite de se articular em rede com outros (por exemplo, só há um 

hospital públ ico que permite acesso a PGT-M. Este facto realça a necessidade de 

haver acordo sobre orientações de seguimento, conhecimento dos serviços 

d isponíveis na rede e critérios para mais eficaz referenciação a outros centros 

(se necessário).

 O aumento crescente da identificação de ind ivíduos com teste genético positivo 

não foi acompanhado do aumento dos recursos estruturais necessários ao seu 

seguimento. Esta situação é evidente no acesso a estruturas multid iscipl inares, 

na d ificuldade sentida na gestão da informação genética em rede, no acesso a 

equipamentos necessários para a gestão de risco (Ressonância magnética (RM) 

mamária, RM abdominal, colangiopancreaticografia por RM, RM de corpo 

inteiro, aparelhos e salas de colonoscopia, tempos de bloco cirúrgico) assim 

como recursos humanos com tempo alocado. Tal levou a que várias estruturas, 

apesar de providenciarem acesso a teste genético, referenciem depois deste os 

utentes com teste positivo para centros, considerados de referência, e que 

montaram previamente grupos multid iscipl inares. Dado que nestes centros o 

número de ind ivíduos em risco identificados também aumentou 

exponencialmente nos últimos anos, não tem sido sempre possível incluir 

atempadamente novos utentes, referenciados do exterior, para seguimento

Constata-se assim uma pressão crescente sobre as estruturas já existentes, 

embora também se tenha observado a implementação progressiva de novas 

equipas, em centros onde as mesmas não existiam, como foi o caso da ULS do 

Alto Ave, do Hospital Nél io Mendonça, ULS Trás-os-Montes a Alto Douro, ULS 

Almada-Seixal e ULS de Braga (nos 2 últimos casos, já em 2024). Estas unidades 

começaram por implementar seguimento dos doentes com cancro e gestão do 

seu seguimento tendo em consideração as suas especificidades genéticas. 

Várias têm alargado, progressivamente, a sua ação aos famil iares não afetados 

com teste positivo.

DISCUSSÃO
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Foi discutida a infraestrutura mínima, a implementar nos centros onde estes 

utentes são identificados. Não houve acordo sobre se o espaço físico deveria ser 

claramente separado. Embora ideal, para arquivo, para permitir ponto fixo de 

apoio administrativo, de gestores do doente (no formato patient  ou nurse 

navigator  como já implementado em algumas unidades) e reuniões 

multid iscipl inares, pode nem sempre ser possível, dadas as l imitações de espaço 

nas unidades.

Concordou-se que a articulação funcional das equipas é fundamental. Em cada 

local, deve ser definida uma equipa que tenha em consideração as orientações 

cl ínicas e as necessidades dos utentes, adap tadas se possível às 

particularidades de cada estrutura de saúde e potenciando a util ização dos 

recursos profissionais da mesma. Estas equipas incluem várias especial idades, 

que variam de acordo com as necessidades de seguimento de cada síndroma 

hered itário. Idealmente o utente deve ter o seu méd ico incluído nestas equipas, 

que deverão integrar vários especialistas como “pontos de contacto” nos vários 

serviços e estruturas que podem ser necessários durante o percurso do doente.

DISCUSSÃO
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A enfermagem especial izada tem um papel muito importante na gestão do 

percurso destes utentes e seus famil iares, como referido no encontro. Após a 

identificação de uma variante patogénica num ind ivíduo e elaboração pela 

equipa de um plano de vigilância futuro, o gestor do doente colabora no 

esclarecimento de dúvidas e operacional ização do plano ao longo do tempo. Foi 

referido que, embora seja mais frequente a enfermagem ter este papel, o mesmo 

tem sido alocado, em alguns centros, a outros profissionais (consel heiros 

genéticos, psicólogos). O mais importante será então, em cada unidade de 

saúde, definir quem assume o papel de gestor do doente e como cada utente 

pode contactar o seu gestor ao longo do seu percurso, de forma a que, além das 

consultas e proced imentos marcados, possa ser orientado, em tempo 

adequado, às questões que surjam durante o seu percurso. Cada utente deverá 

ter um cartão com a identificação do seu gestor e contactos, incluindo email da 

estrutura onde se situa a equipa multid iscipl inar que o(a) segue. 
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Dada a multipl icidade tanto de sínd romas hered itários como de orientações de 

seguimento, promovidas pelas várias sociedades (por exemplo de 

Gastrenterologia, de Ginecologia Oncológica, etc.) nacionais e internacionais 

[ERN-Genturis (10,11,16-30), ESMO (11,14), NCCN (13,15)], propõe-se que, 

sempre que existam, sejam seguidas as orientações da ERN-Genturis (10,11,16-

30) e da ESMO (11,14), recorrendo a outras sempre que estas não incluam 

propostas para casos concretos. As orientações nacionais existentes são 

incluídas nas d iscussões multid iscipl inares de casos concretos, mas raramente 

estão organizadas em orientações abrangentes. Várias estruturas 

multid iscipl inares no terreno têm protocolos de seguimento aprovados, sendo 

que foi referido, a exigente dinâmica de os atual izar frequentemente. Foi 

realçado o papel de um plano de vigilância atual izado, individual izado e 

d inâmico, para cada doente, que sirva como passaporte para a navegação dos 

utentes pelas várias estruturas de saúde. O d inamismo deste passaporte refere-

se não só a atual ização das orientações de seguimento, mas também a evolução 

do risco do doente (por exemplo se fez cirurgias redutoras de risco ou não) (32). 
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As principais propostas identificadas para organizar a gestão de risco de cancro 

hered itário nos utentes em risco e permitir estabelecer de sinergias entre os 

vários prestadores de cuidados a estes utentes, foram:

• Organização ao nível do diagnóstico, gestão de risco e integração entre os 

vários níveis dos cuidados de saúde. A nível ind ividual será necessário que cada 

utente tenha consigo a informação acerca da sua situação genética e plano 

atual izados.

• Promover orientações no sentido de potenciar o uso máximo das soluções 

tecnológicas para trabal ho em rede. Independentemente de consensos 

nacionais (por exemplo das Sociedades Portuguesas ou de Grupos 

Multid iscipl inares específicos) o grupo de cancro hered itário da SPO deverá ter, 

no seu site, l ink para as guidel ines mais recentes da Genturis (10), ESMO (11,14) 

e NCCN (13,15).

•  Implementar a figura do gestor do utente nos vários centros.

• A informação acerca da sua situação genética e plano de cada utente, deverá, 

idealmente, estar expressa num documento base, tipo passaporte, a promover 

pelo grupo de cancro hered itário da SPO.

Os centros nacionais pertencentes a redes europeias (p.ex. ERN-Genturis) 

devem colaborar na d ivulgação as atual izações mais relevantes assim como 

oportunidades de colaboração nacional.

Várias das estruturas envolvidas no acesso a teste genético, assim como de 

seguimento de utentes com risco genético confirmado, iniciaram atividade 

depois do workshop promovido pelo grupo de cancro hered itário em setembro 

de 2023 (ULSTMAD e ULS Braga, por exemplo). Será necessário manter 

comunicação em rede pois as estruturas estão sobrecarregad as 

(nomeadamente no acesso a MCDTs) sendo desejável manter a partil ha de 

experiências com intuito organizativo, dentro do sistema de saúde, para reduzir 

dupl icações e otimizar a gestão que os ind ivíduos em risco de cancro hered itário 

necessitam.
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A participação de vários grupos profissionais de d iferentes estruturas do 

sistema nacional de saúde, assim como de associações de doentes, permitiu 

identificar l imitações da gestão de risco de cancro hereditário, em Portugal e 

propor áreas de intervenção. Este processo é d inâmico, sendo necessário 

manter canais de comunicação intra e interinstitucional, assim como recorrer as 

sociedades científicas e associações de doentes para a integração das 

orientações sobre organização, infraestrutura e orientações técnicas de 

seguimento. A implementação do rastreio em duas importantes síndromes de 

cancro hered itário dos adultos, como prevista no Despacho n.º 13227/2023 é 

também reconhecida como um passo decisivo para a integração da gestão do 

risco de cancro hered itário a nível nacional.
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Questões Informação recolhida a Nível Nacional

Como funciona a 
nível Nacional o 
seguimento dos 
ind ivíduos com 
teste genético 
positivo?

Como se processa 
O acesso dos 
portadores ao 
seguimento?

São acompanhados 
portadores 
saudáveis com 
teste positivo?

Quais as 
d ificuldades 
identificadas?

Existem estruturas em vários centros, nomeadamente de Consultas de Risco 

Familiar que seguem estes ind ivíduos de acordo com a patologia oncológica 

predominante no fenótipo famil iar / síndroma hered itário identificado (por 

exemplo Mama/Ovário/Próstata; Tumores Digestivos; Melanoma; Oncologia 

Méd ica; Hemato-Oncologia Pediátrica; Gastronterologia Pediátrica; 

Endocrinologia). 

Em alguns centros foram referidas d iscussões multid iscipl inares com regularidade 

variável, para discussão de casos particul ares ou famíl ias atípicas, revisão de VUS 

e de guidel ines (p.e reunião de Grupo Multid iscipl inar de Oncogenética, reuniões 

regulares entre cl ínicos e biologistas moleculares, etc.)

Não é claro quanto do universo dos ind ivíduos com teste genético positivo, 

nomeadamente sem d iagnóstico de cancro, é coberto pelas estruturas exis tentes. 

Referenciação da consulta de Oncogenética / Méd ico responsável pelo diagnós tico 

genético para as Consultas de Risco Familiar na própria ins tituição ou hospitais onde 

este seguimento exista. 

Com o aumento de ind ivíduos identificados e os múltiplos e complexos recursos 

necessários á gestão do seu risco de cancro, os considerados hospitais de referência 

não viram aumentados os recursos especial izados (infraestrutura, equipamento e 

recursos humanos) necessários para este seguimento, pelo que os méd icos que 

identificam estes utentes deverão articul ar-se com estruturas dentro dos próprios 

centros ou em centros onde o seguimento seja viável.

No geral, admite-se que todos os portadores afetados são seguidos, em consultas de 

Oncologia com maior ou menor articulação com as estruturas institucionais 

necessárias a vigilância e redução de risco.

Em relação aos utentes sem cancro várias estruturas os seguem 

em consultas de Risco Familiar es truturadas. Vários centros começaram a sua 

abordagem, em consultas especificas pelos utentes com cancro e teste genético 

positivo e planeiam alargar este seguimento aos utentes sem d iagnostico de cancro.

- Falta de espaço físico;

- Falta de recursos humanos ded icados (geneticistas, 

gastroenterologistas/anestesistas, enfermeiros, etc.);

- Aumento do número de ind ivíduos com critério para estudo genético - 

impl icações na capacidade de resposta atempad a;

- Custo estudo genético elevado;
- Dificuldades no cumprimento dos programas de vigilância nomead amente no 
que se refere aos exames endoscópicos especialmente os sob anestesia, 
rad iológicos (equipamento e tempos de esperas) e consultas de especial idade;

- Renitência/recusa do portador em informar a condição genética aos famil iares 

com critérios para estudo;
- Falta de critérios sobre alta/transferência de cuidados das Consultas de Risco 
Familiar.
-Falta de tempos operatórios/longas listas d e espera para as cirurgias 
preventivas.
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