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Nota Introdutoria

Como é que as pessoas e suas familias lidam com os desafios emocionais e relacionais introduzi-
dos pelos testes de suscetibilidade genética, e como se adaptam a uma vida com risco de cancro
hereditario? Como podem os cuidados de saude facilitar este processo de adaptacao? Estas inter-
rogacdes foram o ponto de partida de um projeto de investigacao de trés anos, financiado pela
Fundacao para a Ciéncia e a Tecnologia, e promovido pelo Centro de Psicologia da Universidade
do Porto (FPCEUP) em parceria com o Centro de Investigacao do Instituto Portugués de Oncologia
do Porto Francisco Gentil (IPO-PORTO). A equipa foi constituida por psicélogos investigadores e
profissionais de psicologia e medicina do IPO-PORTO, assim como por cidaddaos com experiéncia
direta de viver com sindrome de cancro hereditario. Com a publicacao deste Livro Branco reuni-
mos a principal investigacdo sobre o tema, damos a conhecer os principais resultados do projeto
e as suas implicacdes para os cuidados de saude. Esperamos que este conhecimento possa con-
tribuir para a organizacao de cuidados de apoio psicolégico e de medicina preventiva do cancro
hereditario centrados na familia, e que responda as necessidades e preferéncias desta populacao.

Este Livro Branco deve ser referenciado como:

Sales, C., Gomes, P, Silva, E. R., Silva, J., Silva, E., Neves, M., Esplen, M. J., Bento, M. J., Bra-
ganga, L. P., Brandao, C., Castro, F., Costa, M. E., Crespo, C., Ferreira, T., Lima, E., Maciel, R.,
Magno, M., Moreira, G., Moreira, S., ... Matos, P. (2022). Adaptagéo psicolégica da pessoa e da
familia ao risco de cancro hereditario: Livro Branco. Centro de Psicologia da Universidade do
Porto & Centro de Investigacao IPO PORTO. https://doi.org/10.5281/zenodo.7469626




Conteudos

Sindromes genéticas de risco para
o cancro e prevencao do cancro hereditario

Diagnoéstico das Sindromes Genéticas de Risco para o Cancro
O cancro é hereditario?
Aconselhamento genético

Gestao do risco de cancro hereditario

Desafios psicologicos do diagnéstico das sindromes genéticas de risco para o cancro

Algumas das principais sindromes genéticas
de risco para o cancro e suas caracteristicas

Sindrome Hereditaria de Cancro da Mama e Ovario (HBOC)
- Plano de Gestao de Risco
- Implicagbes Psicologicas

Sindrome Hereditario de Cancro Colo-rectal nao-Poliposo (Sindrome de Lynch)
- Plano de Gestéo de Risco
- Implicagbes Psicologicas

Cancro Gastrico Difuso Hereditario (CGDH)
- Plano de Gestéo de Risco
- Implicagbes Psicologicas

Polipose Adenomatosa Familiar (PAF)
- Plano de Gestéo de Risco
- Implicagbes Psicologicas

Adaptacao familiar ao risco genético de cancro

Modelo de doenga genética nos sistemas familiares

Dinadmicas de adaptacao familiar ao risco de cancro hereditario

- A minha familia falou desde sempre sobre a sindrome genética

- A minha familia apoia-me e eu apoio a minha familia

- As reagbes da minha familia ao teste genético

- A minha familia é o meu modelo

- E dificil revelar aos filhos

- A perspetiva dos filhos sobre o risco genético de cancro

- Passos para falar com os filhos sobre o risco genético de cancro

- Orientagbes para discutir o risco genético de cancro com os filhos de acordo
com a sua fase de desenvolvimento




A importancia dos servigos de saude

Acompanhamento psicolégico

Relagao estavel com equipa de profissionais de saude
Literacia genética

Processos de organizagado dos cuidados de saude

Propostas de orientagdes para o aconselhamento genético e gestao de risco
Proposta 1: Acompanhamento Psicolégico

Proposta 2: Tomada de decisgo partilhada

Proposta 3: Cuidados centrados na familia

Proposta 4: Intervengbes ao nivel da literacia genética

Proposta 5: Uso de instrumentos de avaliagdo de risco psicossocial nos servigos de satde
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Sindromes genéticas
de risco para o cancro
e prevencao do
cancro hereditario




SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGAO DO CANCRO HEREDITARIO

As sindromes de cancro hereditario (ou sindromes genéticas de risco para o cancro) sao

doencas causadas por alteragées em alguns genes, que aumentam a probabilidade de de-
senvolver cancro ao longo da vida (em comparagao com o risco dito "normal"), geralmente
em idades precoces. Estas variantes patogénicas (mutagées) estdo associadas a mais de
50 sindromes de cancro hereditario e sdo transmitidas habitualmente de forma autossémica
dominante (os filhos tém 50% de probabilidade de herdar a mutag¢ao). Aproximadamente 5 a
10% de todos os casos de cancro sao hereditarios, isto é, sao causados por estas variantes
patogénicas nos genes (ACOG, 2019; National Cancer Institute, 2017).

Diagnéstico das sindromes
genéticas de risco para o cancro

Os testes de suscetibilidade genética permitem detetar a presengca de mutagbes genéticas que
estdo associadas as sindromes de cancro hereditario. Mediante este teste, € possivel confirmar
se um cancro € hereditario e identificar os membros da familia que herdaram o risco aumentado
de cancro, para prevenir o surgimento da doencga. O teste genético envolve a recolha de sangue
para analise do ADN da pessoa. O resultado do teste genético demorava habitualmente alguns
meses, mas devido aos avancgos técnicos recentes essa resposta tem vindo a ser mais rapida.

TESTE GENETICO

recolha de sangue para analise do ADN de forma a detetar

mutac¢des nos genes associados ao cancro hereditario.
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SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGCAO DO CANCRO HEREDITARIO

O estudo genético inicia-se normalmente pela pessoa afetada com cancro, quando se suspeita
que este pode ser hereditario, mas também pode ser realizado em pessoas saudaveis (sem can-

cro) que sao familiares em 1° grau de uma pessoa a quem foi diagnosticada a sindrome genética.

Este processo é designado por teste genético em cascata, dado que o estudo genético se inicia
pelos familiares que apresentam um risco de 50% de ter herdado a variante patogénica, seguido
dos seus filhos - apenas no caso de um resultado positivo do progenitor (SPO; Sociedade Por-
tuguesa de Oncologia, 2022; Srinivasan et al., 2020). Em geral, a realizagdo de teste genético
em pessoas saudaveis s6 € permitida a partir dos 18 anos e ap6s um consentimento informado,
excetuando casos especificos como, por exemplo, sindromes que aumentam a probabilidade
de desenvolver doenca antes dos 18 anos (p. ex., Polipose Adenomatosa Familiar) (SPO, 2022).
No caso dos familiares saudaveis que pertencem a familias com cancro hereditario, os testes
genéticos podem ser pedidos pela consulta de oncogenética, apdés uma primeira consulta de
aconselhamento genético.

O teste genético pode identificar uma variante patogénica que confirma a predisposi¢ao hereditaria
para o cancro. No entanto, nos estudos genéticos habitualmente realizados, podem ser detetadas
alteragdes genéticas cujo significado clinico é ainda desconhecido. Ou seja, neste ultimo caso,
€ encontrada uma (ou mais) mutagao genética, mas néo é possivel perceber de que forma essa
mutacgao afeta o risco de cancro.

- TENHO DE TOMAR DECISOES EM RELAGAO A TER FILHOS

1
| ‘Prefiro provavelmente fazer inseminag&o artificial e ficar descansado.” [4, CGDH]

* “A minha irm& também n&o quer filhos.

I Eladiz que a sindrome para ela morre aqui também.” [SL]
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SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGAO DO CANCRO HEREDITARIO

O cancro é hereditario ?

Quando se suspeita que um cancro € hereditario, a pessoa é referenciada para a consulta de

oncogenética, para ai se avaliar a eventual realizagao de teste genético. Existem alguns critérios

clinicos que podem alertar para a possibilidade de cancro hereditario, nomeadamente a pessoa

ter mais do que um diagndstico de cancro, haver mais do que um cancro infantil em irmaos, entre
outros (Nagy et al., 2004; National Cancer Institute, 2021; SPO, 2022). Para além destas caracteris-
ticas, as sindromes poderao ter critérios especificos de referenciagcao a consulta de oncogenética.

Algumas caracteristicas que tornam mais provavel que um cancro

numa familia seja causado por uma sindrome de cancro hereditario:

Dois ou mais casos do mesmo tipo de cancro na mesma familia

Cancro que ocorre em varias geragoes

Idade mais precoce que o comum para o diagnoéstico

de um determinado tipo de cancro

Mais do que um diagndstico de cancro na mesma pessoa

A presenca de uma associagao de cancros pouco habitual na familia

Mais do que um cancro infantil em irmaos

A Sociedade Portuguesa de Oncologia criou, em
2019, um grupo de trabalho dedicado ao cancro
hereditario. O grupo reune profissionais de saude
de diferentes areas (p. ex. geneticistas, oncolo-
gistas, cirurgioes), representantes de sociedades
cientificas e representantes de utentes e suas
familias e pode ser acedido em http://www.can-
crohereditario.pt/. O principal objetivo é a imple-
mentacao de um Programa Nacional de Genéti-
ca e Cancro (PROGO), de forma a uniformizar a

pratica clinica do diagnostico genético. Entre
as suas atividades, o grupo de trabalho definiu,
para profissionais de saude, um conjunto de
critérios individuais e familiares de referencia-
cao a consulta de Oncogenética para algumas
das principais sindromes hereditarias: a Sin-
drome Hereditaria de Cancro da Mama/Ovario,
Sindrome Hereditaria de Cancro Coloretal Nao
Polipoide (Sindrome de Lynch), Cancro Gastri-
co Difuso Hereditario e Sindrome Li-Fraumeni.
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SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGAO DO CANCRO HEREDITARIO

Se as familias apresentarem algumas das caracteristicas de suspeita de risco de cancro heredita-
rio referidas anteriormente, também podem solicitar ao seu médico assistente uma referenciagao
para uma consulta de oncogenética. A nivel nacional, existem atualmente 15 instituicdes de saude
publicas e 9 instituicdes privadas com servigo de genética ou consulta de oncogenética (SPO,
2022) (ver anexo 1).

Aconselhamento genético

Na consulta de oncogenética é realizada a
avaliacao do risco genético e o aconselhamento.

A realizagao dos testes de suscetibilidade genética para o cancro ocorre integrada num proces-
so denominado aconselhamento genético, em que um ou mais profissionais de saude ajudam
a pessoa a adaptar-se da melhor forma as implicagcbes médicas, psicoldgicas e familiares das
sindromes (Resta et al., 2006). Do ponto de vista pratico, o aconselhamento genético inclui: a
interpretacado da histéria médica e familiar (por exemplo, mediante a analise da histéria clinica
familiar, pedigree) para aferir a probabilidade da pessoa consultada ter a sindrome e a eventual
necessidade de realizar o teste de suscetibilidade genética; tendo a sindrome, a afericao da pro-
babilidade de desenvolver doenca; dar informacao e ajudar a pessoa a compreender 0s riscos,
beneficios e limitagdes do teste genético aplicado ao seu caso e a sua familia (literacia genética);
e ainda a orientac&o da pessoa para servigos clinicos, para prevenir o cancro hereditario.

Os critérios encontram-se descritos no site do Programa Nacional

de Genética e Cancro (PROGO): http://www.cancrohereditario.pt/

.I O QUE MUDOU EM MIM E NA MINHA VIDA:
I “Assusta saber que se tem o Sindrome de Lynch... Ainda me lembro como se fosse hoje. Assusta-

-me muito, senti tristeza, senti um bocadinho de revolta, mas tive a minha familia que atenuou.” (SL)
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SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGAO DO CANCRO HEREDITARIO

Gestao do risco de cancro hereditario

A partir do momento em que a pessoa recebe
um resultado de teste genético positivo, que
confirma a presencga da sindrome, € possivel
prevenir o surgimento do cancro, ou detecta-lo
numa fase inicial. Como? Através de medidas
redutoras de risco, que incluem programas de
vigilancia, quimioprofilaxia (utilizagdo de medi-
cacgao farmacoldgica para prevenir o desenvol-
vimento do cancro), ou cirurgia profilatica. Den-
tro de cada sindrome, ha varias alternativas de
tratamento profilatico e é a propria pessoa que
decide, com o apoio do profissional de saude,
qual o plano que melhor se adequa a si, na
fase da vida em que se encontra. Este plano
de prevengao do cancro hereditario designa-se
de plano personalizado de gestéo de risco. A
decisdo autbnoma e informada da pessoa acer-

oM ——--

- O IMPACTO NO MEU DIA A DIA:

ca do seu plano personalizado de gestéo de risco
pode incluir um rastreio mais frequente (p. ex.,
colonoscopias anuais), a realizagao de cirurgias
profilaticas (p. ex., mastectomias), ou medicacao
preventiva (Blix, 2014). Para algumas situacoes
existem também solugdes de planeamento fami-
liar, como a reproducdo medicamente assistida
que permite o diagndstico pré-implantagéao (i.e.,
a detecdo de uma alteragdo genética em em-
brides antes da sua transferéncia para o utero
da mulher), para evitar que futuras criangas sejam
portadoras de variantes patogénicas (Harper et
al., 2017). Atualmente em Portugal, a unica ins-
tituicdo publica para a realizagao do diagnostico
pré-implantagao é o Centro Hospitalar Universi-
tario de Sao Joao (CHUSJ).

|
I “Depois o pior para mim era saber que ia comegar a trabalhar e como é que ia ser a minha rotina

[apés cirurgia profilatica de remocgéo do estémago]. Tive que dizer ao meu patrdo porque um dia eu

tive uma reunido de 2 horas e meia e chegou ao fim e eu ia desmaiar. E ele disse ‘a partir de agora

traz umas bolachas, ou o que for, contigo, e estas na reuniao a falar e vais comendo e ninguém

tem que dizer nada, porque néo tens que estar a esclarecer a ninguém. Estas a vontade’ [GD]
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SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGCAO DO CANCRO HEREDITARIO

Desafios psicologicos do diagnoéstico das
sindromes genéticas de risco para o cancro

Embora ndo havendo duvidas sobre a importancia do teste
genético para a prevengao do cancro hereditario, a sua rea-
lizagdo ndo deixa de estar associada a desafios psicoldgicos
importantes (Hirschberg et al., 2015).

Conhecer o risco futuro, decidir se e como se vai contar aos
membros da familia o resultado do teste, lidar com a duvida
se os filhos ou irmaos serao também portadores da sindrome,
decidir e adaptar-se as medidas de redug¢ao de risco, séo
processos que abalam a estabilidade emocional da pessoa
(Esplen et al., 2015; Lewis et al., 2018; Church, 1996; Gopie
et al., 2013; Worster et al., 2014). O risco aumentado de
cancro acompanha a pessoa com sindrome durante toda a
sua vida, obriga a um esforgo continuado de prevengao e
ao mesmo tempo provoca uma sensacgao de maior imprevi-
sibilidade. Por vezes a informagao genética é complexa, ou
até ambigua e incompleta, o que pode gerar uma incerteza
cronica e de longo-prazo que é dificil gerir (Brashers, 2001;
Han et al., 2011; McEval et al., 2020). Inclusivamente, esta
incerteza pode levar a pessoa a considerar que ter cancro
€ inevitavel, tornando-se mais uma questao de “quando vou
ter cancro” do que “se vou ter cancro” (Dean, 2016). Além
disso, com a evolugao do tipo de testes genéticos realizados,
cada vez mais se torna provavel a identificagao de variantes
genéticas de significado clinico desconhecido (ver pag. 8),
0 que pode contribuir para o aumento do sentimento de in-
certeza (Bartley et al., 2020). A sensagao de vulnerabilidade
pode ser enorme. Nas palavras de uma pessoa portadora
de sindrome de Lynch, “algo me diz que o futuro ndo vai ser
muito longo” (Silva et al., 2022).



SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGAO DO CANCRO HEREDITARIO

Sendo assim, a altura de realizagédo dos exa-
mes (incluindo autoexames), que fazem par-
te dos planos de vigilancia e o consequente
periodo de espera pelos resultados, podem
ser momentos de intenso stress e até levar
a situagdes traumaticas quando algo suspei-
to é encontrado (Dean, 2016). Por outro lado,
decidir se, ou quando, se submeter a proce-
dimentos médicos invasivos como cirurgias
profilaticas em que se retiram total ou par-
cialmente érgdos como a mama, o estbmago
ou o colon (Daly et al., 2017; Giardiello et al.,
2014) causa angustia e duvidas nos portado-
res da variante patogénica (Voorwinden et al.,
2016) e também nos seus familiares (Puski et
al., 2018). Estas duvidas muitas vezes man-
tém-se mesmo apds a realizagédo das referi-
das cirurgias, pelo receio do tratamento n&o
ter resultado totalmente (Bashers et al., 2003).
A investigagéo revela que a maioria das pes-
soas apresenta uma boa adaptacao ao resul-
tado do teste genético (Gomes et al., 2022b;
Heshka et al., 2008), e estima-se que 6 a 24%
desenvolva elevados niveis de sofrimento psi-
coloégico que requerem uma intervencgéo psi-
cologica (Hirschberg et al., 2015; Esplen et al.,
2015). Algumas pessoas podem experienciar
elevados niveis de angustia, ansiedade e de-

- O QUE MUDOU EM MIM E NA MINHA VIDA!:

pressao (Esplen et al., 2013; Lombardi et al.,
2019), um conflito de emogdes, culpa e preo-
cupacao constante acerca do cancro (Macrae
etal., 2013). O impacto emocional do diagnos-
tico da sindrome pode também comprometer
a compreensao da informacao de risco e a
adocdo de medidas preventivas apos a iden-
tificacdo da mutagcado genética (Esplen et al.,
2013). Por exemplo, estima-se que cerca de
20% das pessoas com um resultado positivo
do teste genético adie, ou ndo cumpra, o plano
personalizado de prevencao, o que pode com-
prometer a sua saude (Lerman et al., 2000).
Ha varios fatores identificados na literatura co-
mo estando associados a um maior sofrimento
psicolégico no momento de realizagéo do teste
genético (Tabela 1). E o caso, por exemplo,
de ter perdido membros na familia devido ao
cancro, ter filhos pequenos, ter pouco apoio so-
cial por parte do cbnjuge, familia e/ou amigos,
apresentar sintomas de depressao ou ansie-
dade, entre outros. A existéncia de sintomato-
logia psicoldgica antes da realizagao do teste
genético e uma historia psiquiatrica prévia (p.
ex., depressao, ansiedade) estdo associados
a mais dificuldades de adaptacédo apods os re-
sultados do teste genético (Broadstock et al.,
2000; Esplen etal., 2013; Lombardi et al., 2019).

|
I “Porum lado, comecei a sofrer com aquilo [resultado do teste genético], mas por outro lado pensava ‘nada mudou,
sou a mesma pessoa que sempre fui’. Agora tenho é que ter mais consciéncia que ha esta probabilidade e pensar

se quero fazer ou ndo alguma coisa [medidas de prevenc¢ao do cancro].” [BRCA]
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No ambito do projeto TOGETHER foi realizado um estudo
com pessoas saudaveis (sem cancro) na consulta de onco-
genética, para identificar fatores de risco individuais associa-
dos ao sofrimento psicologico antes da realizagao do teste
genético para determinadas sindromes de cancro hereditario.
Participaram no estudo 123 pessoas, com uma idade média
de aproximadamente 35 anos e de ambos os sexos. Os
resultados revelaram que o sofrimento psicolégico asso-
ciado a realizagao do teste genético é significativamente
maior em pessoas casadas/em uniao de facto que tém
maior tendéncia a suprimirem as suas emogoes (isto
€, que ndo deixam transparecer para as outras pessoas 0
que estao a sentir). Também se observou que as pessoas
que suprimem as emog¢oes apresentam um sofrimento
psicolégico ainda maior se tiverem perdido um familiar
devido ao cancro. Isto porque antecipam as implicagdes
na sua vida familiar (p. ex., Se eu souber que tenho uma
mutagdo geneética, julgo que irei ter dificuldade nas minhas
relagbes familiares) e na vida profissional (p.ex., Se eu sou-
ber que tenho uma mutagdo genética, julgo que irei alterar
0s meus planos profissionais ou de carreira) (Magno et al.,

em preparacao).
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SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E PREVENGAO DO CANCRO HEREDITARIO

Fatores associados a um maior sofrimento
psicoléogico em relagcao ao teste genético
TABELA 1

FATORES SOCIODEMOGRAFICOS

* idade mais jovem
* baixo nivel socioeconémico
« ter filhos pequenos

FATORES RELACIONADOS COM O CANCRO

+ diagndstico recente
» experiéncia passada de cancro e impacto na familia

FATORES PSICOSSOCIAIS

INDIVIDUAIS

» expectativa de receber um resultado negativo do teste genético
* histdria psicologica pré-mérbida (antes da doenga)

* nivel atual de funcionamento psicoldgico (p. ex.,depresséo)

« dimensdes de personalidade (p. ex.,personalidade n&o otimista)

RELACIONAIS E SOCIAIS

+ perda de membros da familia devido a doenga, especialmente pais
 ser cuidador de membros da familia que passaram por situagdes graves de doenca
 histéria anterior de outras perdas

» conhecer o resultado positivo de um irmé&o(a)

» ser a primeira pessoa na familia a fazer o teste genético

 baixo nivel de apoio social

 baixo nivel de coesdo na familia

 alteragdes nas relagdes familiares em consequéncia do teste genético
« companheiro(a) ansioso(a)

» preocupagdes acerca de transmitir a mutagao genética aos filhos(as)
 stressores de vida atuais (p. ex., divorcio)

Tabela 1: Fatores associados a um maior sofrimento psicolégico em relagéo ao teste genético

(Esplen, 2006; Lombardi et al., 2019; Eijzenga et al., 2015; Hirschberg et al., 2015; Esplen & Beiker, 2015; Lucienne B. van der Meer, Erik van Duijn, Erik J. Giltay, Aad Tibben, 2015)
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Algumas das principais
sindromes genéticas de
risco para o cancro e
suas caracteristicas




ALGUMAS DAS PRINCIPAIS SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E SUAS CARACTERISTICAS

Sindrome Hereditaria de Cancro
da Mama e Ovario —— cMOH

A maior parte dos casos de sindrome hereditaria de cancro da mama e ovario esta associada a
variantes patogénicas nos genes BRCA1 e BRCA2, dois genes supressores de tumores. Habitual-
mente estes genes ajudam a prevenir o cancro produzindo proteinas que inibem o crescimento de
células anormais. Algumas variantes nestes genes afetam a sua fung¢ao, podendo permitir, desta

forma, o crescimento descontrolado de células. Esta sindrome apresenta um padrao de heredita-
riedade do tipo autossomica dominante (National Cancer Institute, 2022; Daly et al., 2021; SPO),
isto &, filhos e irmaos tém 50% de probabilidade de ter a sindrome. Homens e mulheres por-
tadores de variantes patogénicas nestes genes apresentam um risco aumentado de desenvolver
varios cancros ao longo da sua vida:

TIPO DE CANCRO Pow,_i'ggg GERAL PORI;ASI;:(?R DA POR?II}S;:SR DA
MUTAGAO BRCA1 MUTAGAO BRCA2
MAMA, MULHER 11% 50 - 85% 50 - 85%
MAMA, HOMEM 0,1% <1% 6%
OVARIO 1-2% 40% 20%
PROSTATA 12% 24 - 36% 24 - 36%
INFORMAGAO RETIRADA DE

http://lwww.ipoporto.pt/dev/wp-content/uploads/2018/12/Normas-de-orienta%C3%A7%C3%A30-Oncogen%C3%A9%tica.pdf
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ALGUMAS DAS PRINCIPAIS SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E SUAS CARACTERISTICAS

Plano de gestao de risco — cmoH

Ha varias opgdes disponiveis para prevenir o desenvolvimento do cancro que podem depender
do gene alterado, da histéria familiar e do nivel de risco de desenvolver cancro (PROGO, 2022).

MEDIDAS DE VIGILANCIA

recurso a maior vigilancia em que as pessoas podem optar por comecgar a realizar

rastreios para o cancro da mama em idade mais jovem e com maior frequéncia.

mulheres

Autoexame da mama mensal (a partir dos 18 anos); Exame clinico da mama semestral (a
partir dos 25 anos); Ressonancia magnética da mama anual (a partir dos 25 anos) e ma-
mografias e ecografias mamarias anuais (a partir dos 30 anos).

homens

Autoexame da mama anual (a partir dos 35 anos); Exame clinico da mama anual (a partir
dos 35 anos); Teste do Antigénio Especifico da Préstata (PSA) anual (a partir dos 40 anos);
e eventualmente mamografia e ecografia mamaria anual (a partir dos 50 anos) que s6 sao
necessarias nos homens que tiveram aumento da glandula mamaria.

MEDIDAS REDUTORAS DE RISCO
Quimioprevengao: os resultados desta medida sao controversos.
Cirurgias redutoras de risco: constituem a estratégia de preveng¢ao mais eficaz.

0 Mastectomia subcutanea bilateral (com preservagcao do complexo areolo-
-mamilar): redugao de mais de 90% do risco de cancro da mama.
Salpingo-ooforectomia bilateral (remog¢ao dos ovarios e trompas de Fal6-
pio): € considerada a melhor estratégia de reducao de risco de cancro do
ovario, mas a decisao da sua realizagado devera ser tomada apos completar
o projeto reprodutivo, quando a pessoa nao deseja ter mais filhos.
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Estima-se que cerca de 20% dos portadores da
sindrome CMOH apresente niveis clinicamente
significativos de ansiedade e/ou depressao
(Mella etal., 2017), com uma prevaléncia supe-
rior a da populagdo em geral (cerca de 8% em
Portugal pré-pandemia COVID-19) (Carvalho
et al., 2013). A investigacdo tem demonstrado
que habitualmente o sofrimento psicoldgico au-
menta apos a pessoa saber que é portadora
da sindrome CMOH mas tende a regressar a
niveis de intensidade normais apos algumas
semanas. O resultado positivo do teste genéti-
co pode ser acompanhado por sentimentos de
culpa, sintomas depressivos e de ansieda-

QUEM ME COMUNICOU A INFORMAGAO:

de, percec¢ao de perda de controlo, sensacao
de arrependimento e descrencga nos resulta-
dos do teste (e.g., Lombardi et al., 2019). Tem-se
observado que as pessoas que mantém elevado
sofrimento psicolégico significativo varios meses
apos o resultado positivo do teste genético, ja
apresentavam um sofrimento psicolégico impor-
tante ainda antes de realizar o teste (Bredart et
al., 2022; Graves et al., 2011). Isto sugere a im-
portancia de avaliar e intervir preventivamente no
risco de adaptacgéo psicoldgica ao resultado do
teste genético numa fase inicial do aconselha-
mento genético.

“Apareceu a minha prima que nos mandou uma carta a dizer para nés fazermos aqui o estudo, porque haveria

qualquer coisa [...]. Mas nés ndo ligamos, nao é? S6 depois quando comegaram a aparecer 0s casos aqui” [apa-

recimento de casos na familia mais proxima] [SL]

A QUEM COMUNIQUEI A INFORMAGAO:

“Néo quis muito espalhar a noticia, assim mantive a minha tranquilidade” [CGDH]

Adaptacgéo psicologica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario
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ALGUMAS DAS PRINCIPAIS SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E SUAS CARACTERISTICAS

Alguns estudos revelam que resultados negativos do teste podem também afetar psicolo-
gicamente a pessoa, devido a sentimentos de culpa pelo facto de nao ser portadora, ao
contrario dos seus familiares (culpa do sobrevivente) (Hatcher et al., 2001; Gomes et al., 2022b).
Ainvestigacao sugere também que as irmas de mulheres portadoras da sindrome CMOH podem
manter uma percec¢ao de risco mais elevada do que o risco real, o que origina comportamentos
de sobrerrastreio (realizar rastreios sem indicagdo médica, de forma mais frequente do que a

recomendada) (Milhabet et al., 2013). Também os filhos de pessoas com CMOH mostram algum
desconhecimento sobre as implicagdes da sindrome, o que leva, por vezes, a maior preocupa-
¢ao, medo e uma excessiva percec¢ao de risco que podem resultar em sobrerrastreio, em
sentido contrario, a comportamentos de evitamento e descurar do risco (Patenaude et al., 2013).

As mulheres com sindrome CMOH relatam de-  duvidas sobre como e quando falar sobre a sua
safios especificos no processo de gestdo do  condi¢do de saude a um/a novo/a parceiro/a.
risco. No caso da realizagdo de mastectomia, = Uma opg¢ao para prevenir o cancro de ovario é
para além da necessidade de adaptagdo indi- a remogao cirurgica dos ovarios (ooforectomia).
vidual a nova imagem corporal, € destacada  No entanto, este ato médico implica que a mulher
a importancia do outro membro do casal perca a sua fertilidade, pelo que o timing deste
no processo de adaptagcao naintimidadee procedimento € delicado no caso de se desejar
sexualidade. Por exemplo, € comumoreceio ter filhos. Para além disso, a mastectomia bila-
de como ficara a sua aparéncia fisica apés teral profilatica impossibilita que a mulher ama-
a retirada cirurgica das mamas, medo que  mente, o que pode gerar sofrimento psicologico
os cOnjuges nao as/os considerem atraentes,  acrescido (Hoskins, & Greene, 2012).
apreensao sobre novos relacionamentos e
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ALGUMAS DAS PRINCIPAIS SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E SUAS CARACTERISTICAS

Sindrome Hereditario de Cancro Colorrectal
Nao-poliposo sindrome de Lynch

A sindrome de Lynch (SL) € uma das sindromes de cancro hereditario mais comuns, estimando-se
que uma em cada trezentas pessoas poderao ser portadoras de altera¢cées em genes associados
com a SL, o que corresponde a 2,5 milhdes de pessoas na Europa (Seppala et al., 2021). A sin-
drome de Lynch é provocada por variantes patogénicas num dos seguintes genes supressores
de tumores, MLH1, MSH2, MSH6, e PMS2 e mais recentemente foi identificado o EPCAM. E herda-
da de forma autossémica dominante (filhos tém 50% de probabilidade de herdar a mutagéo dos
pais) (van Leerdam et al., 2019). Portadores da SL apresentam um risco aumentado de cancro
colo-rectal, e de outros tipos de cancro, nomeadamente do endométrio, do ovario, do trato
urinario, gastrico, vias biliares, intestino delgado, cérebro e da pele.

RISCO RISCO

TIPO DE CANCRO POPULAGAO GERAL SINDROME DE LYNCH

COLORRETAL 6 % ATE 80%
ENDOMETRIO 2% 30 - 60%
OVARIO 1-2% 10 -12%

ESTOMAGO, TRATO . .
HEPATOBILIAR 12% 24 -36%

URETER E BACINETE,
INTESTINO DELGADO, < 2% <10%
CEREBRO

O risco de aumento de cancro na Sindrome de Lynch

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario (-l LIVROBRANCO




ALGUMAS DAS PRINCIPAIS SINDROMES GENETICAS DE RISCO PARA O CANCRO E SUAS CARACTERISTICAS

Plano de gestao de risco—sL

Ha varias opgdes disponiveis para prevenir o desenvolvimento do cancro que podem depender
do gene alterado, da histéria familiar e do nivel de risco de desenvolver cancro (PROGO, 2022).

MEDIDAS DE VIGILANCIA

A principal recomendacédo para o rastreio e profilaxia é a realizagdo de colonos-
copia total (Seppala et al., 2021):

Inicio aos 25 anos ou 35 anos (dependendo da variante patogénica identificada)
Repetir a cada 2-3 anos

————— mulheres

MEDIDAS DE VIGILANCIA

. exame ginecolégico anual

. biépsia endometrial anual com ecografia transvaginal pode ser considerada
(a eficacia desta abordagem ainda n&o esta comprovada)

MEDIDAS REDUTORAS DE RISCO

. histerectomia (cirurgia de remogao do utero) e salpingo-ooforectomia bilateral
(remocgao dos ovarios e trompas de Faldpio) profilaticas podem ser consi-
deradas - depois dos 35-40 anos ou quando terminar o projeto reprodutivo

Também se pode considerar:

. Vigilancia para prevengao de cancro pancreatico se houver historia
familiar desse tipo de cancro

. Vigilancia por citologia para prevencao de cancro urotelial

. Terapia para erradicagao da bactéria Helicobacter Pylori e endoscopia

digestiva alta a cada 3-5 anos para prevengao de cancro gastrico
(principalmente se houver histéria familiar desse tipo de cancro)
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Implicacoes psicolégicas— sL

Tal como em outras sindromes, é frequente um
aumento dos niveis de ansiedade e depressao
apos o diagnodstico SL, que tendem a regres-
sar a valores normativos ao fim de 6 meses a
um ano (Galiatsatos et al., 2015). No entanto,
algumas pessoas (entre 6 a 30%, dependendo
dos estudos) apresentam dificuldades persis-
tentes a nivel de depressao e/ou ansiedade
(Bleiker et al., 2013). Alguns fatores de risco
tém sido apontados como preditores destas
dificuldades, nomeadamente: apresentar uma
maior percecéo de risco de cancro (Collins et
al., 2000); ser a primeira pessoa da familia a
receber aconselhamento genético/realizar tes-
te genético (Gritz et al., 2005); ter uma historia
pessoal de depressao (Murakami et al., 2004);
ter tido a experiéncia de viver com um pai ou
uma mae com cancro durante a infancia (van
Oostrom et al., 2006); ndo possuir uma rede
forte de apoio por parte de cénjuges, familiares
e amigos (Gritz et al., 2005) e ter necessitado
de apoio psicolégico profissional/terapia no
passado (Bleiker et al., 2007).

& A quem comuniquei a informagéo:
: “N6s mantivemos um bocado o segredo |[...]
porque a minha tia tinha falecido disto, as mi-
nhas primas que pertencem a esse grupo ainda

estavam assim um bocado em baixo.” [CGDH]

& A quem comuniquei a informacgéao:
| P ) . - :
| “Néo foi por mim. A minha mée disse “vais con-
tar, depois eles vao ficar todos alarmados [...]

nao digas nada a ninguém.” [CGDH]
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O impacto psicolégico esta
presente também nos familia-
res saudaveis nao-portadores
de sindrome de Lynch.

Por exemplo, um estudo conduzido por Esplen
e colaboradores (2015) verificou que cerca de
20 a 25% das pessoas que realizaram teste
genético para SL e ndo apresentavam muta-
¢cao, registavam niveis clinicos de depressao
e/ou ansiedade (Esplen et al., 2015). Estes
familiares saudaveis nao-portadores, embora
objetivamente tivessem uma probabilidade de
desenvolverem a doenca igual a da populagao
geral (cerca de 4%), acreditavam que tinham
40% de probabilidade de vir a desenvolver a
doencga. Um outro estudo realizado por Eliezer
e colaboradores (2014) com familias de SL,
contendo pessoas portadoras e nao-portado-
ras, concluiu que os resultados do teste genéti-

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario

co por si s6 nao parecem influenciar a resposta
psicoldgica da pessoa que faz o teste. Espe-
cificamente, neste estudo, quer as pessoas
identificadas com a sindrome, quer os fami-
liares saudaveis, demonstraram maior risco
de depressao quando existia uma proporgao
maior de familiares préximos com a sindrome
de Lynch (Eliezer et al., 2014). Murakami e
colegas (2004) identificou outras fontes de so-
frimento psicologico em familias com SL. Por
exemplo, encontrou pessoas cujo sofrimento
psicolégico advém maioritariamente do fac-
to dos filhos terem sido identificados com
a sindrome, que referem sentir-se culpadas
por lhes terem “transmitido” a mutacéo gené-
tica (Murakami et al., 2004). Ha ainda outras
pessoas que se sentem culpadas por nao
terem sido identificadas com a sindrome en-
quanto os seus familiares (irmaos, primos por
exemplo) foram (Murakami et al., 2004). Em
suma, a adaptacéao psicolégica a SL tem uma
forte componente familiar.
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A sindrome do cancro gastrico difuso hereditario (CGDH) é
uma condicao rara associada a um aumento de risco
de cancro gastrico de tipo difuso e cancro da mama de
tipo lobular (Blair et al., 2020). Nas familias com CGDH, o
cancro de estdmago é o tipo de cancro mais frequente, se-
guido pelo cancro da mama (SPO, 2022). E uma condicéo
com um padrao de hereditariedade do tipo autossémica
dominante, em que os filhos tém 50% de probabilidade
de herdar a mutagao dos pais (Blair et al., 2020). O ge-
ne mais comummente associado com esta sindrome é o
CDH1. Atualmente, algumas familias com esta sindrome
revelaram a presencga de alteragdes genéticas num outro
gene CTNNA1 (SPO, 2022).

Estima-se que as pessoas portadoras de uma variante
patogénica no gene CDH1 tém um risco cumulativo, até
aos 80 anos, de desenvolver cancro gastrico difuso de 42 a
70% no caso dos homens, e 33 a 56% no caso das mulhe-
res. Apenas as mulheres com mutagédo no gene CDH1, tém
um risco adicional que pode chegar a 55%, de desenvolver
cancro da mama lobular a idade de 80 anos. Ainda ndo sao
conhecidos calculos de risco para pessoas portadoras de
variantes patogénicas no gene CTNNA1 (Blair et al., 2020;
SPO, 2022).
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Plano de gestao de risco— cGpH

MEDIDAS REDUTORAS DE RISCO

A opcao primaria ao nivel da prevencéo do cancro de estbmago em homens e mulheres
portadores de variantes patogénicas do gene CDH1 é a remocéo do estdbmago (gas-
trectomia total profilatica) (Blair et al., 2020; PROGO, 2022).

Quando possivel, a cirurgia é recomendada entre os 20 e os 30 anos.

A remocao cirurgica do estdbmago resulta em mudangas permanentes no tubo digestivo
e pode provocar efeitos secundarios cronicos.

MEDIDAS DE VIGILANCIA

Caso a cirurgia ndo seja a mais indicada por motivos clinicos ou por recusa por parte
do utente, a vigilancia deve ser realizada através de endoscopia digestiva alta de alta
definicdo e de qualidade, em centros especializados, com cumprimento do protocolo de
Cambridge para as biopsias multiplas, a partir dos 18 anos.

————— mulheres

MEDIDAS DE VIGILANCIA
Ressonancia magnética das mamas a partir dos 30 anos e mamografia anual associada
a ressonancia magnética das mamas a partir dos 40 anos.

MEDIDAS REDUTORAS DE RISCO

A realizagdo de uma mastectomia bilateral profilatica (remogéo preventiva de ambas as
mamas) € uma opgao que necessita de uma discussdo ponderada com a equipa clinica.
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Ainvestigagao sobre as implica¢des psicologicas da CGDH ainda é escassa e sobretudo centrada
no impacto da cirurgia profilatica de remogéo do estdmago (gastrectomia profilatica). De uma
maneira geral, as pessoas tendem a considerar que vale a pena realizar esta cirurgia porque
os beneficios de redugao do risco sao superiores aos custos da cirurgia. Descrevem o impacto
fisico da cirurgia como alteragdes de apetite, perda de peso e fadiga (que em alguns casos
se torna cronica), com implicagdes ao nivel psicoldgico, social, financeiro e da qualidade de
vida (Hallowell et al., 2017; Kaurah et al., 2019). Algumas pessoas relatam mudangas na sua
identidade, referindo que se sentem uma pessoa diferente apds a cirurgia, em grande medida
devido as mudancgas que ocorrem a nivel fisico (maior fadiga, fraqueza, perda de peso, néo
poder comer/beber certos alimentos), fatores que também podem afetar a socializagdo. Como
aspetos positivos, reportam o alivio da ansiedade relacionada com o risco de cancro gastrico.
Para algumas pessoas a realizagdo da gastrectomia profilatica (remogéo do estdmago) e o
processo de recuperagao foi mais facil do que tinham antecipado.

A idade parece ser um fator importante nes-
te processo de adaptagao, com pessoas mais
jovens a reportar processos de recuperagao
psicolégica mais rapidos. Contudo, embora se-
jam menos frequentes, existem também casos
em que as pessoas sentem os efeitos negati-
vos da cirurgia muitos anos depois, e outras
em que ficam incapacitadas para o trabalho,
particularmente quando realizam a cirurgia de-
pois dos 30 anos de idade. Do ponto de vista
social e familiar, alguns jovens adultos repor-
tam preocupacgdes relativamente a futuros re-

lacionamentos, nomeadamente medo que os
seus futuros parceiros nao estejam dispostos
a relacionar-se com eles devido as suas ne-
cessidades de saude (Hallowell et al., 2017).
Por fim, para alguns familiares € muito dificil
ver um familiar seu passar pela gastrectomia
profilatica porque, além de ser um processo
extremamente invasivo, esta cirurgia pode ter
sido realizada no passado a um familiar faleci-
do afetado por cancro, o que aviva memoérias
dolorosas e altera o significado atribuido a si-
tuacao (Hallowell e al., 2017).

Um estudo realizado em Portugal verificou que o aconselhamento genético e acompanha-
mento multidisciplinar oferecido a familias com sindrome de CGDH tem um impacto
psicolégico positivo, porque permite identificar pessoas portadoras que necessitam de um
acompanhamento psicoldgico adicional, além de esclarecer e tranquilizar as pessoas nao-
-portadoras quanto ao risco de doenca. Além disso, o estudo mostrou que o aconselhamento
genético é vantajoso a nivel econdmico para o Sistema Nacional de Saude (Garrido et al., 2019).



A polipose adenomatosa familiar € uma sindrome genética hereditaria rara, causada por
mutagoes no gene APC e que se caracteriza pelo desenvolvimento, durante a infancia ou
adolescéncia, de inumeros (100 ou mais) polipos pré-malignos ao longo do intestino grosso
e do reto. Manifesta-se com hemorragia retal ou outros sintomas gastrointestinais inespe-
cificos, geralmente no inicio da adolescéncia (Yang et al., 2020).

Quando nao tratada, quase todas as pessoas com PAF desenvolvem cancro colorretal por
volta dos 40 anos (Herzig et al., 2017; Yang et al., 2020;). Adicionalmente, ha um risco de
desenvolvimento de outros cancros, incluindo cancro do duodeno, estbmago, pancreas,
tirdide, sistema nervoso central, figado, assim como de osteomas e tumores desmaoides.
Em termos de hereditariedade, a PAF € uma sindrome autossémica dominante, o que
significa que filhos e irmaos tém 50% de probabilidade de ter a sindrome. Ainda assim,
até 30% dos casos de PAF sao causados por mutagdes “de novo”, ou seja, nenhum dos
progenitores tem a mutacéo (Yang et al., 2020).
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Plano de gestao de risco— PAF

MEDIDAS DE VIGILANCIA

O plano de vigilancia para utentes ou familiares em risco deve incluir a realizagao de exa-
mes endoscopicos (Herzig et al., 2017; Monahan et al., 2020; Yang et al., 2020):

* Retosigmoidoscopia ou colonoscopia total para identificagdo de pdlipos com inicio na
puberdade ou adolescéncia, dependente do fendtipo familiar (classica versus atenuado)

* Colonoscopia no caso da identificacao de polipos

 Cada 6 meses a 1 ano de acordo com numero e caracteristicas dos polipos

O plano deve ainda incluir avaliagdo de manifestagdes extraintestinais, nomeadamente de

neoplasia duodenal: Deve iniciar-se com endoscopia digestiva alta aos 20-25 anos, com
exames subsequentes em intervalos com base nos resultados das endoscopias.

MEDIDAS REDUTORAS DE RISCO

O tratamento cirurgico oferecido depende de varios fatores como idade, gravidade da poli-
pose, incluindo o envolvimento retal, risco de desenvolvimento de desmaoides e localizagao
da mutagao no gene. Podera incluir:

» Proctocolectomia (remogao de todo o colon e reto) com ileostomia (exteriorizagao de uma
por¢ao do intestino delgado através da parede do abdémen), ou anastomose por bolsa ileal-
-anal (constréi-se uma bolsa com o intestino delgado — bolsa ileal — que se liga ao anus): é
o tratamento mais adequado para utentes com um grande numero de adenomas retais. A
definicdo do melhor momento para a sua realizacdo deve ser individualizada

» Colectomia (remogao do célon) total com anastomose ileo-retal, deixando o reto, se todos
os adenomas retais superiores a 5mm puderem ser removidos endoscopicamente; apos
as cirurgias € necessario vigiar o surgimento de novos polipos
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Em termos de implicagdes psicologicas da PAF,
tal como no caso da sindrome de CGDH, a in-
vestigacdo é ainda escassa. No entanto, as
dificuldades a nivel psicolégico parecem
ser especialmente relevantes apoés cirurgia
profilatica, ja que o periodo pés-cirurgico
pode implicar mudangas importantes na
aparéncia e funcionalidade do organismo
em geral e do sistema digestivo em particu-
lar. A titulo de exemplo, as pessoas que sao
submetidas a colectomias ou protocolectomias
com ileostomia, ficam com uma abertura na
parede do abdémen (estoma) através da qual
excretam os efluentes fecais para uma bolsa.
O uso da bolsa excretora pode provocar situa-
¢bes incomodativas do ponto de vista social,
por exemplo, emissao de odores fétidos em
publico, o que pode contribuir para sentimen-
tos de vergonha e embaracgo, e evitamento
de situacdes sociais. Embora muitas vezes
este procedimento possa ser temporario e re-
versivel (a pessoa pode voltar a evacuar nor-

malmente), a cicatriz deixada pela/s cirurgia/s
pode gerar preocupagcdées com a imagem
corporal, bem como medo de ndo aceitagao
do(a) parceiro(a) (ou novos(as) parceiros(as)),
especialmente no que diz respeito a intimidade
fisica. Adicionalmente, algumas pessoas com
esta sindrome reportam uma necessidade de
aumentar a frequéncia com que evacuam e so-
frem, por vezes, fendmenos de incontinéncia
fecal ou de obstrucdo intestinal, com conse-
quéncias indesejaveis ndo apenas a nivel
clinico, mas também social e laboral. Para
além destas manifestagdes, cercade 10 a 15%
das pessoas com PAF desenvolvem tumores
desmoides (Carr & Kasi, 2022), que embora
benignos, podem crescer, tornar-se invasivos e
tém uma taxa de recorréncia elevada, mesmo
apos remogao cirurgica (Slowik et al., 2015).
Consequentemente, a PAF € uma sindrome
com um impacto elevado no bem-estar e na
qualidade de vida.

Em algumas familias identificadas com PAF a comunicac¢&o familiar tende a estar dificultada,
com a informagao genética transmitida de forma vaga e/ou imprecisa aos familiares com poten-
cial risco acrescido, 0 que por vezes gera alguma relutédncia em fazer o teste genético, ou em
adotar medidas de rastreio (Andrews et al., 2006). A investigacéo refere também dificuldades
na tomada de decisao sobre ter ou nao filhos, ja que os filhos tém 50% de probabilidade de
ter a sindrome (Claes at al., 2011; Douma et al., 2009; Mireskandari et al., 2009). De acordo
com o maior estudo internacional com familias identificadas com PAF até a data (Douma et al.,
2010), parece ser importante perante uma pessoa identificada com PAF, avaliar ndo sé aspe-
tos individuais, como também relacionais e familiares: o medo de desenvolver cancro, o medo
da endoscopia, o lidar com a perda de familiares, as implicagcdes da PAF para o planeamento
familiar e os sentimentos de culpa relacionados com a PAF.
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As sindromes genéticas de suscetibilidade ao cancro afetam ndo s6 a pessoa portadora da va-

riante patogénica, como a restante familia que tem de se adaptar a esta nova realidade (Gomes
et al., 2022; Silva et al., no prelo). O modelo de doenga genética nos sistemas familiares é um
dos principais modelos tedricos que ajuda a compreender como as familias se adaptam ao risco
genético de doenga, aplicando-se n&o so6 ao risco de cancro hereditario como a outras sindromes
(Rolland & Williams, 2005).

Modelo de doenca genética
nos sistemas familiares

De uma maneira geral a doenga hereditaria € marcada por fases de consciencializagaol/prepa-
racao, fases de crise e fases de adaptacao.

Consclencializagio,

P - Crise |- Pré-teste Crise Il Teste/Pos-teste Bdaptagina
et d dol
iy langn prazo
FASES o »
MCMENTD || | 1 | ! ! - ; | *
N Adiamamn Consideracin  Aconsohaments  Deckdo S Tibe  Emermndes  esudiadee  Penkodo de
oo posatve! do tasta atha Pl pondticn  mescliados adapiagio
feka BEneEticn inisl
fEnglies +
AL AR
0]

Fases das doengas genéticas (adaptado de Rolland & Williams, 2005)

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario bl LIVRO BRANCO




ADAPTAGAO FAMILIAR AO RISCO GENETICO DE CANCRO

12 FASE

CONSCIENCIALIZAGAO/PREPARACAO

Caracteriza-se pela suspeita de um risco genético na familia, pela comuni-
cagao inicial entre os elementos da familia acerca do risco genético, procura
de informacao e pela avaliagado da possibilidade de os membros da familia
fazerem o teste genético. Nesta fase surgem alguns desafios, por exemplo,
algumas familias apresentam perdas de familiares, o que pode gerar maior
preocupacao; pode também haver a percecao de inevitabilidade de perda
futura (perda antecipatdria) e também podem surgir conflitos familiares, como
evitamento do assunto por alguns elementos da familia.

12 FASE DE CRISE

PRE-TESTE

Nesta fase ha uma consideragao acerca da possibilidade de realizacdo do
teste genético, incluindo um maior conhecimento sobre a genética da doencga e
as suas implicagdes na qualidade de vida e bem-estar psicologico. Para além
disso, ha uma ponderacao sobre quais os elementos da familia podem estar
em risco e devem ser informados, como a decisao acerca do teste genético
pode afetar os membros da familia nuclear e alargada e, finalmente, quem
incluir no processo de tomada de decisao acerca do teste genético (Realizar?
Né&o realizar? Adiar?).

Os principais desafios desta fase sao:

compreender o que significa a doenga genética e o teste genético
a decisao de querer saber se é portador(a) da variante patogénica e quando
o impacto antecipado da variante patogénica na pessoa portadora e na

sua familia

a decisao de quem vai informar a familia

desafiar mitos, estigma e crengas erradas sobre a genética e a pressao
existente para fazer ou nao fazer o teste genético
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22 FASE DE CRISE

TESTE E POS-TESTE

Esta fase inclui o teste genético e o periodo inicial apds a sua realizagao. As
pessoas necessitam de se adaptar ao impacto inicial da realizacdo do teste
e da espera dos resultados, desenvolver flexibilidade em face da incerteza,
considerar as implicagdes psicolégicas e emocionais para os seus familiares,
estabelecer relacdes colaborativas com os profissionais de saude e comecgar
a ponderar as decisdes relativamente a ado¢ao de medidas preventivas (p.ex.,
a realizagao de cirurgias profilaticas).

Os principais desafios desta fase sao:

a tomada de decisdao em relagao ao teste genético (Quando fago, com quem
fago?), em relagado ao planeamento familiar (Tenho filhos ja ou decido n&o ter

filhos? Recorro a reprodugdo medicamente assistida?)

relativamente aos filhos, as pessoas revelam sentimentos de culpa pela pos-
sivel transmissao da mutacao, enquanto ponderam a revelagao do risco ge-
nético (Como é que Ihes vou dizer de forma que eles compreendam e néo se
assustem demasiado?)

um desafio a nivel pessoal é a consideracao do estatuto de doente antes de
ser doente (Faco tratamentos e exames como se estivesse doente? Mas ndo
estou doente)

FASE DE ADAPTAGAO A LONGO PRAZO

E o periodo entre o resultado positivo do teste genético e a fase em que a
sindrome se comecga a manifestar. As pessoas aprendem a viver com o sen-
timento de perda antecipatoria e aceitacdo da incerteza, equilibrando uma
comunicagao aberta sobre a sindrome e uma vida normal, e mantendo a infor-
mac&o genética relevante atualizada. E uma fase de progressiva consciencia-
lizagao e aceitagdo do impacto que a sindrome tera no ciclo de vida individual
e familiar, com a gestao familiar e minimizacao de problemas relacionais.

Quanto aos desafios desta fase, menciona-se:

viver com perdas de outros familiares

viver com sequelas das cirurgias profilaticas

lidar com problemas relacionais devido a ndo aceitagao da sindrome (p. ex.,
divorcio) e o apoio aos filhos no seu processo de adaptacéo e preparagao
para lidar com a possibilidade de serem também eles portadores
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Dinamicas de adaptacao familiar
ao risco de cancro hereditario

O projeto TOGETHER estudou a adaptagao psicolégica da familia ao longo de trés fases:
Desde o momento em que a pessoa decide realizar o teste genético, durante o tempo em
que aguarda e depois recebe o resultado, e posterior fase de adaptagao a longo prazo. Com
base nos estudos realizados, apresenta-se um conjunto de resultados que descrevem os
processos de adaptagao em familias portuguesas com sindrome hereditaria de cancro da
mama e ovario, sindrome de Lynch, sindrome de polipose adenomatosa familiar e sindrome
de cancro gastrico difuso hereditario.

Os estudos podem ser consultados em https://zenodo.org/lcommunities/together?page=1&size=20.

“A minha familia falou desde
sempre sobre a sindrome genética”

Nas familias com risco genético de cancro, em geral, hd um conhecimento de que existe
uma condigao clinica comum a varios elementos da familia, desde idades precoces (Silva et
al., 2022). O caso indice (ou seja, o primeiro caso identificado na familia) tende a comunicar
a informacgao genética a outros membros da sua familia, mesmo no caso de familiares em
segundo grau, ou que vivem geograficamente mais distantes. Contudo, a atengao prestada
a esta informacgao parece depender se o caso indice € um familiar em primeiro ou segundo
grau, sendo mais valorizados os casos na familia mais proxima.

Existe uma grande variabilidade na forma como se fala acerca do risco genético de cancro.
Enquanto algumas pessoas partilham facilmente a sua experiéncia, outras partilham a sua
condicdo e a sua experiéncia com um numero reduzido de pessoas, por exemplo, apenas
com a familia nuclear (cénjuge e filhos). N&o falar, ou falar apenas com as pessoas mais
intimas, é por vezes uma forma da pessoa se proteger a si mesma quando se sente vulnera-
vel; outras vezes tem a intengao de proteger a familia, que pode ter vivido, ou estar a viver,
situacoes dificeis de doencga ou de luto. Apesar de ser uma decisao individual, por vezes a
familia também influencia esta postura de manter segredo. Manter este segredo acerca da
condigdo de saude nao é facil e pode ser uma fonte de desgaste, porque a gestédo de risco
envolve por exemplo hospitalizagcdes, ou idas a hospitais que também sao frequentados
pelos familiares portadores da sindrome (Silva et al., 2022).
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“A minha familia apoia-me e eu apoio a minha familia”

O apoio recebido pelos familiares é reconhecido como o mais importante
para lidar com os desafios impostos pela condicao de saude. A familia
é uma fonte de confianga, segurangca emocional e conhecimento sobre
a sindrome. Mesmo nos casos em que as pessoas hao recorrem a este
apoio, precisam de saber que ha esta disponibilidade por parte da familia.

O apoio familiar revela-se especialmente importante no hospital, em diferentes momentos
do processo de aconselhamento genético (p. ex., realizar o teste genético, receber os resul-
tados) e de gestao de risco (p. ex., internamento para realizagao das cirurgias profilaticas)
(Silva et al., em preparacéao). O efeito positivo do apoio familiar, principalmente dos cénjuges,
na adaptagao psicoldgica da pessoa a sindrome parece ser tanto maior quanto mais a pessoa
se sentir confortavel para expressar abertamente as suas emogdes, positivas e negativas
com a sua familia (Gomes et al., 2022a). Tal exige que, por um lado a pessoa nao suprima
as suas emogoes, enquanto da parte da familia e do cénjuge haja um contexto seguro para
essa expressao, aceitante e livre de julgamentos (Eliana et al., em preparagao, Gomes et
al.,2022a). Contudo, em muitas familias esta comunicacao aberta pode estar comprometida
por processos de protegdo mutua, em que os familiares evitam partilhar as suas preocupa-
¢oes por medo de agravar o sofrimento psicolégico uns dos outros (Gomes et al., 2022b).

O apoio da minha familia é...
E pizer ““NAO TE PREOCUPES” [sL]
E “FALAR” [SL]
E “ESTAR DISPONIVEL" [CGDH]

E “DAR=-ME FORGCAS’ [SL]

xl “Ele [marido] apoiou-me imenso, ajudou-me a aceitar quem eu era [...] sempre lidou
I muito bem e ajudou-me a mim também a enfrentar os meus demaonios, a perceber as

minhas limitagbes e a conseguir digeri-las enquanto casal.” [CGDH]
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“As reacoes da minha familia ao teste genético”

Quando os filhos recebem o diagndstico da sindrome, ha pais que aceitam com relativa
tranquilidade, enquanto outros tém muita dificuldade em aceitar. Esta diversidade de reacbes
dos progenitores a sindrome dos filhos parece estar intimamente associada com as suas
préprias experiéncias com a sindrome (Silva et al., no prelo), a culpa por terem transmitido
a mutagao, o nivel de angustia face a possibilidade de os filhos virem a passar por situagdes
desafiantes, como € o caso de cirurgias profilaticas ou mesmo do aparecimento de cancro.
Este sofrimento dos pais é especialmente potenciado quando existe baixa literacia (dificul-
dade em compreender e interpretar conceitos) e numeracia (dificuldade de compreender
conceitos numéricos) genética, bem como uma percegao de risco desadequada (Gomes
et al., 2022b).

Para os filhos, os pais sdo uma importante fonte de apoio emocional e de informagao sobre
as consequéncias das medidas profilaticas e a forma de gerir o risco ao longo da vida. No
entanto, nem sempre é facil gerir o espago de autonomia. Por exemplo, as familias relatam
conflitos quando os pais pressionam os filhos para tomarem opg¢des para as quais nao estao
preparados, ou nao desejam (por exemplo, pressionar para realizar uma cirurgia profilatica)

& “E a minha mae comecgou a chorar também [...] porque é muito doloroso para uma mée. Ela ainda néo tinha
I
| feito a cirurgia, mas ia fazer passado uns meses, entéo [...] ainda era assim tudo muito recente e a minha méae

disse que ia ‘passar aquilo que eu vou passar e tu também tens, e vais ter que passar’.” [CGDH]

Um dos primeiros estudos realizados acerca do impacto psicolégico do resultado do teste
genético para a mutacdo BRCA 1/2 entre irmaos verificou que a reagao da pessoa testada ao
seu resultado depende do resultado dos seus irmaos (Smith et al., 1999). Observou-se que
quando um dos irmaos apresentava teste positivo, os irmaos nao-portadores sofriam
mais do que quando todos os irmaos testavam positivo (Smith et al., 1999). Um outro
estudo verificou que irmas n&o-portadoras que tinham uma irma recentemente identificada
com a sindrome BRCA 1/2, apresentavam maiores indices de depressdo do que outras
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mulheres ndo-portadoras (Lodder et al., 2001). Também se verificou que a ordem pela qual
os irmaos sao testados tem impacto no stress face ao diagnéstico. Por exemplo, pessoas
portadoras que realizaram o teste antes de todos os irmaos experimentaram significativa-
mente mais sofrimento do que portadores que fizeram o teste apos saberem que os seus
irmaos tinham testado negativo (Smith et al., 1999). O resultado do teste genético também
parece ter potencial para afetar o relacionamento entre irmaos. Um estudo experimental
verificou que o comportamento é mais proximo entre irmaos que sao ambos portadores de
BRCA 1/2 do que quando um dos irmaos é portador e o outro ndo (Hamman et al., 2008).
Por ultimo, ha investigagdes que apontam para a presenga de elevados niveis de ansiedade
e medo de desenvolver cancro hereditario em pessoas nao-portadoras que tém irmaos com
sindrome genética. Por exemplo, observou-se que irmas nao-portadoras tendem a sentir ni-
veis de preocupagao pelo cancro, perceg¢ao de risco, ansiedade e somatizagao (ter sintomas
fisicos provocados pela ansiedade) similares as suas irméas portadoras, apesar do risco de
desenvolverem cancro ser substancialmente inferior (Koehly et al., 2008).

AR

“Ela [irma] leva um bocado para a brincadeira. Para eu ndo me sentir mal, ndo é? Inferiorizar esse problema,

I pronto, fez-me sentir aliviada e confortavel.” [SL]

FAMILIA ALARGADA

O numero de pessoas portadoras da sindrome na familia alargada (primos, tios, avés)
influencia a adaptacéao psicologica da pessoa que descobre que também tem a mutagéo
genética. Por exemplo, um estudo realizado com familias com Sindrome de Lynch encontrou
que a pessoa recém-diagnosticada com sindrome tem maior preocupag¢ao com o risco de
cancro quanto maior o numero de familiares portadores na sua familia alargada (Douma et
al., 2011). Em contraponto positivo, em alguns casos, descobrir e viver com uma sindrome
hereditaria contribui para uma reaproximacao entre elementos da familia e o inicio de novas
relagbes com familiares distantes (Silva et al., no prelo).

R

“E uma prima em segundo grau e nés nem temos praticamente contacto nenhum. Tivemos agora por causa

I disto [ambos fizeram a mesma cirurgia profilatica].” [CGDH]
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COMPANHEIROS(AS) ROMANTICOS(AS)

Algumas pessoas, perante um resultado positivo do teste genético, tentam distanciar-se
emocionalmente dos(as) companheiros(as) e preparam-se para a possibilidade de desen-
volver cancro ou morrer (van Oostrom et al., 2007). Outras, por vezes pensam que o0s(as)
companheiros(as) temem mais do que eles proprios e procuram “poupa-los”, ndo lhes pedem
0 apoio que precisam. No entanto, toda a investigagao mostra que o companheiro(a)
romantico(a) tem um papel crucial na adaptagcao a sindrome e que é importante que o
casal encare o risco de cancro como um problema que afeta ambos e que vao enfrentar
“‘em equipa” (Helgeson et al., 2018; Gomes et al, 2022b).

Por outro lado, para os(as) companheiros(as) este apoio pode ser desafiante. As poucas
investigacdes que tém ouvido os parceiros de pessoas com sindrome mostram que podem
apresentar niveis de stress semelhantes ao portador e que nem sempre partilham os seus
sentimentos e preocupacdes, porque querem sobretudo cuidar e apoiar a pessoa com a
sindrome. Alguns companheiros(as) apresentam uma boa adaptacao a sindrome heredi-
taria, enquanto outros tém necessidade de apoio, n&o so para lidar com as suas emocoes,
mas principalmente literacia genética que os possa “ajudar a ajudar” (Gomes et al., 2022;
Reis, 2021; Silva et al., 2022).

Um dos principais desafios para os casais sao as possiveis implicacdes para os seus filhos
ou planeamento familiar. Alguns casais pedem aconselhamento clinico sobre opgdes re-
produtivas alternativas, enquanto outros decidem nao ter filhos. Algumas relagdes intimas
terminam por causa do receio de ter filhos com a mesma mutacédo de um dos elementos do
casal. Também a adaptagao a cirurgia profilatica (p. ex., colostomia, mastectomia profila-
tica) pode criar dificuldades na relagéo de intimidade do casal, principalmente se for dificil
comunicarem abertamente sobre os receios que habitualmente surgem apds a cirurgia (p.
ex., dificuldade de aceitagdo da imagem corporal, necessidade de adaptar o contato fisico
intimo) (Silva et al., no prelo; Reis, 2021).

“O meu marido fez uma depresséo, [...] tive outro problema de satde e ele foi um bocadinho abaixo.

I Ficou assustado, ficou assustado...” [CGDH]
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“A minha familia € o meu modelo”

A evidéncia disponivel parece indicar que as pessoas com risco genético de cancro seguem o

exemplo das suas familias, em termos da decisao do teste genético e das opgdes de gestao de

risco (Gomes et al., 2022). Sobretudo, os familiares mais préximos constituem-se como o principal

modelo na adaptacéo individual. Por exemplo, um estudo verificou que em familias com HBOC,

as filhas realizavam as mesmas escolhas das maes em relagéo a realizagdo do teste genético

e na adogao de medidas de gestao de risco (Norris et al.,

2009). As pessoas da mesma familia

observam as experiéncias dos familiares, enquanto reconhecem que elas proprias sdo modelos

para outros (Silva et al., no prelo; Reis, 2021).

&'""""

A MINHA FAMILIA E O MEU MODELO:
“Ele [pai] foi a primeira experiéncia proxima que eu tive

e da minha méae, por isso ja serviu de exemplo.” [CGDH]

“E também complicou [a tomada de decisdo], o facto de

essa minha tia, ter corrido mal a cirurgia dela.” [CGDH]

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario

O exemplo da familia tranquiliza e da uma pre-
paracgao para o seu proprio caso, por exemplo, a
familiarizagdo com o hospital, ou conselhos de-
rivados das suas experiéncias. No entanto, com
base na histéria familiar de doencga, as pessoas
tendem a antecipar como a doenga se manifes-
tara no seu caso, como sera a sua qualidade de
vida e a sua esperancga de vida. Conhecer as ex-
periéncias negativas de familiares pode ser uma
fonte de medo, ansiedade e desencorajamento.
Quando a historia familiar € marcada por sofri-
mento e perdas para o cancro hereditario, o teste
genético ou diagndstico da sindrome podem ser
vividos com muito stress (Silva et al., no prelo).
Nestas circunstancias ajuda saber que o teste
genético em pessoas saudaveis permite mudar
0 rumo da histdria familiar, porque da a pessoa a
possibilidade de prevenir o desenvolvimento do
cancro, ao contrario do que acontecia nas ante-
riores geragdes. E importante manter a esperan-
¢a e a permanente atualizagao acerca de novas
informacdes sobre o risco genético e avangos
ao nivel da prevencéao e tratamento (Rolland &
Williams, 2005).
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x -t De uma maneira geral, existe um envolvimento

EU SOU O MODELO DA MINHA FAMILIA: e .~ . P .
familiar nas decisdes individuais dos seus ele-

1 “Seeureagisse mal também provavelmente ia ser igual o -
mentos, no que respeita a prevenc¢ao do cancro

ara ela. Ela ia comegar a pensar da mesma forma. Ela s .
P : carap hereditario. As pessoas portadoras da variante

via-me um bocado como um espelho.” [CGDH] L . -
patogénica tentam encorajar outros familiares a

realizarem o teste genético e a aumentar a vi-
gilancia clinica (Silva et al., 2022). Da mesma

-»---- forma, familiares nao-portadores, reconhecendo

05 VARIOS GASQS DE DOENGA NA MINHA o valor do teste genético, também manifestam

I FAMILIA EM SIMULTANEO: preocupagédo com os seus familiares que deci-
dem néao realizar o teste genético (Murakami et

processo em que tive que ser a mae da minha mae [..] - g1 2004; van Oostrom et al., 2007). Contudo, os
Sim, a minha saude ficou para ultimo.” [CGDH]

“A minha méae foi operada, veio para casa [...] foi um

familiares também podem funcionar como fonte
de informagao incorreta ou contribuir para stress
“Adoece otio que & como um irm&o para mim. [..Jhouve  ggjcional quando insistem em tentar convencer
na tomada de certas decisdes (Puski et al., 2018).

As pessoas com risco genético aumentado de

alturas em que me deu algumas ideias para deixar este
mundo. [...] | Ndo aguentava ver mais tanto sofrimento
da parte da familia, ndo €7 [...] Foi uma ‘granada de  cancero tam de lidar com a sua condigéo de sadde,
explosivos”.” [SL] problemas diarios emergentes, mas também com
a condicdo de saude de familiares que também
tém a mutacado genética. Todas estas dimensodes
da vida influenciam o seu processo de adaptacao
a doenca e a tomada de decisao relacionadas
com a sua saude. Por exemplo, ha casos em que
as pessoas adiam as suas cirurgias para toma-
rem conta de familiares que também realizaram

uma cirurgia profilatica (Silva et al., no prelo).
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ADAPTAGAO FAMILIAR AO RISCO GENETICO DE CANCRO

ADAPTAGAO FAMILIAR

FATORES QUE FACILITAM A ADAPTAGAO

Coesao familiar; Comunicar abertamente
acerca do risco genético de cancro; Observar
experiéncias positivas de familiares; Receber

apoio emocional e social.

Sentir suporte por parte do(a) companheiro(a)
antes e depois do teste genético; Partilhar
preocupacodes antes do teste genético; Comu-
nicar abertamente acerca do risco de cancro;
Lidar com o risco de cancro como equipa; En-
volvimento do(a) companheiro(a) no processo
de tomada de decisao; Otimismo do(a) compa-

nheiro(a) e satisfagdo com o seu papel.

Saber que todos os irmaos testaram negativo;
Ter o0 mesmo resultado do teste genético dos

outros irmaos (ou positivo ou negativo).

Usar uma comunicagao aberta adequada; Li-
teracia genética e percecgao de risco de cancro

adequado (por parte dos pais).

Esquema adaptado do artigo Gomes et al., 2022

FAMILIA

IMEDIATA E

ALARGADA

CASAIS

IRMAOS

PAIS E FILHOS

FATORES QUE DIFICULTAM A ADAPTAGAO

Ter um elevado numero de familiares porta-
dores da variante patogénica na familia alar-
gada; Ter um reduzido niumero de familiares
portadores da mutacao genética na familia;

Ser pressionado para tomar certas decisoes.

Perceber o(a) companheiro(a) como muito an-
sioso(a) e/ou nao apoiante; Evitar falar acer-
ca de preocupacgdes para proteger o familiar
portador da variante patogénica; Manter uma

distancia emocional do(a) companheiro(a).

Ser o primeiro irméo a fazer o teste genéti-
co; Ser o Unico irmao a testar positivo; Testar
negativo enquanto os irmaos testam positivo

(culpa do sobrevivente).

Poucas competéncias de comunicagao pais-
-filhos; Minimizar a importancia ou adiar a re-
velacao da informacao; Discrepancias entre
0s pais acerca de como e quando comunicar
a informacgéo genética aos filhos; Uma perce-
¢ao de risco incorreta e pouca literacia genéti-
ca,; Sentimentos de culpa acerca de transmitir

a variante patogénica aos filhos.
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ADAPTAGAO FAMILIAR AO RISCO GENETICO DE CANCRO

“E dificil revelar aos filhos”

Os pais enfrentam uma tarefa dificil e desafian-
te que é partilhar a informacéao acerca do risco
genético com os filhos. Por vezes, tendem a
adiar esta revelacdo com a intencao de pro-
teger os filhos de possiveis impactos negati-
vOs no seu bem-estar psicologico. Em geral,
0s pais nao sabem como fazer a revelagao,
por exemplo, devido a falta de conhecimento
acerca da sua condicao e das implicagdes para
a saude futura dos filhos (literacia acerca do
risco genético de cancro). Uma outra duvida
€ acerca do melhor momento para contar aos
filhos. Alguns pais receiam prejudicar os filhos
se contarem muito cedo, ou se os filhos ndo
estiverem emocionalmente ou cognitivamente
preparados para compreender a informacgao.
Por outro lado, também nao querem prejudicar
os filhos ao contar muito tarde (Rowland & Met-
calfe, 2013). A investigagéo tem revelado que
tomar conhecimento de uma condig&o genética

de forma gradual e através de uma comunicagéo
aberta ajuda os filhos a integrar a esse conheci-
mento na sua historia pessoal e na sua identidade.
Em contraste, os filhos que ndo sabem acerca
da condic¢ao familiar tendem a sentir que alguma
coisa nao esta bem e que os pais e/ou irmaos
estdo a manter segredo. Tentam procurar informa-
¢ao pelos seus proprios meios (p.ex., pesquisar
na internet, ouvir conversas), muitas vezes sem
compreenderem o seu significado e implicagdes
(Norris et al., 2009; Rowland & Metcalfe, 2013). As
dificuldades de comunicagao e consequentemente
as suas implicacdes ao nivel da literacia também
se verificam em filhos adultos. Um estudo (Pa-
tenaude et al., 2013) verificou que filhas adultas
de mulheres com HBOC, embora sabendo que a
mae era portadora da mutagdo genética BRCA,
nao tinham conhecimento de que podiam ter her-
dado a sindrome, nem consideravam importante
realizarem um teste genético.

As dificuldades em discutir o risco genético de cancro com os filhos também tém implicagbes para

0s pais. Por exemplo, uma pior comunicagao pais-filhos antes do teste genético da mae esta as-

sociada a niveis mais elevados de sofrimento psicolégico em maes, um més apos receberem os

resultados do teste genético para a sindrome HBOC. Ao nivel do casal, quando um dos elementos

manifesta elevados niveis de incerteza quanto a forma de comunicar os resultados aos filhos, antes

da realizagao do teste genético, o outro elemento tende a apresentar um aumento do sofrimento
psicoldgico um més apds os resultados do teste genético (Mays et al., 2014).

St

AS MINHAS DUVIDAS EM RELAGAO A COMUNICAGAO COM OS MEUS FILHOS!

|
I “Sereu obviamente a falar com ela [...] Eu nem sei se havemos de abordar e criar logo a angustia ‘se calhar tens a

mutagdo’ ou se devemos contar mais tarde [...] quando ela ja tiver vintes e nessa altura deixa-la decidir.” [mde, HBOC]
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ADAPTAGAO FAMILIAR AO RISCO GENETICO DE CANCRO

Os profissionais de saude tém um papel importante na preparacao dos pais para falarem com os
filhos sobre o risco genético na familia. No entanto, tanto profissionais de saude como pais, tém
também destacado a necessidade de ferramentas solidas que os possam guiar e apoiar neste
processo. Neste contexto, a nossa equipa de investigacao esta a desenvolver um novo projeto
intitulado “PLAY-THE-ODDS: Desenvolvimento de uma ferramenta de comunicagao baseada no jogo
para ajudar pais e filhos a lidar com o risco de cancro hereditario”, financiado pela FCT - Fundagao
para a Ciéncia e a Tecnologia (EXPL/PSI-GER/1270/2021).

Este projeto pretende desenvolver uma ferramenta
digital para ajudar os pais na promogao de uma
comunicacao aberta e adequada ao desenvolvi-
mento dos seus filhos acerca do risco de cancro
hereditario. A ferramenta podera ser usada em
contexto de acompanhamento clinico de rotina e
em psico-oncologia, como um recurso de apoio
para promover a adaptagao psicoldgica de pais e
seus filhos. A nova ferramenta pretende:

AO NIVEL DO INDIVIDUO - facilitar a tomada de consciéncia do significado do risco genético e do seu impacto emocional.
AO NIVEL DA DIADE PARENTAL - facilitar uma comunicagao aberta e dinAmica de suporte social mutuo entre os pais.

AO NIVEL DA COMUNICAGAO DOENTE-PROFISSIONAL - fornecer orientagdo para planear a revelagao aos filhos e apoiar
0 processo de comunicagao.

AO NIVEL PAIS-FILHOS - facilitar uma revelacdo adequada ao desenvolvimento e uma comunicagao aberta acerca do

risco genético de cancro.

& A MINHA POSICAO EM RELAGAO AO TESTE GENETICO DOS MEUS FILHOS:
1 “N&o ha decisées certas nem erradas, é a tua decisdo,” mas tém a minha histéria de

base [...] no que decidirem, apoiarei.” [mde, HBOC]

“Se ela [filha] ndo quiser fazer [teste genético] vou tentar dissuadi-la desse pensamento

porque nem sequer faz sentido, nem ela vai estar descansada, muito menos eu.” [mée, SL]

“Se pudéssemos fazer isso em segredo [o teste], e se fosse negativo, podiamos esconder

de toda a gente...e livrarmo-nos desse stress.” [pai, HBOC]
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A perspetiva dos filhos sobre o risco genético de cancro

A MINHA REAGCAO A DIVULGAGAO DO RESULTADO
GENETICO DOS MEUS PAIS:

“Foi uma surpresa, mas ajudou a explicar todo o cancro
da mama presente na familia.” [nomem, 26 anos no mo-
mento da entrevista, 17 anos no momento da divulgagéo

do resultado genético dos pais]

“Ela [mae] nao brincou com isso [gene] mas fez parecer
que estava tudo bem, como se nunca pudesse mostrar
como é que se sentia realmente, mesmo quando teve
um efeito terrivel nela. N6s sabemos como ela se sentiu

naquela altura, mas ela apenas calou.”

“Eu sinto-me grata pela tecnologia [teste genético, tra-
tamentos profilaticos] porque acho que se tu souberes
de alguma coisa, tens mais probabilidade de fazer algo

sobre isso, acho eu.” [mulher]

“Eu fiquei chocado, assustado. Fiquei a pensar se tam-
bém tinha o gene e percebi que podia passa-lo aos
meus futuros filhos. Se eles tivessem cancro eu ia sentir
que era culpa minha.” [homem, 20 anos no momento
da entrevista, 16 anos no momento da divulgagdo do

resultado genético dos pais]

“De uma maneira geral, eu ndo quero tipo magoa-la
[a mé&e] se disser algo como «porque é que tinha de
ser ela? E gracas a ela, vai chegar a minha vez», ou
«porque é que ela me fez isto?» e eu ndo quero fazé-la
sentir que é culpa dela... Entdo, eu simplesmente... para
segurancga dela ndo me sinto confortavel em falar sobre
isto. Bem, talvez ndo seguranga, mas mais tipo, eu néo
quero magoar os sentimentos dela [mée].” [mulher, ida-

de entre os 12-17 anos]

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario

A maior parte dos estudos acerca do processo de
comunicagao do risco genético aos filhos tem-se
baseado na perspetiva dos pais. A nossa equi-
pa realizou uma revisao sistematica da literatura
acerca da perspetiva dos filhos com idades infe-
riores aos 18 anos, sobre como foi para eles falar
com 0s pais sobre o risco genético na familia e
também como preferem que essa comunicagao
fosse feita (Lima, 2021). Na maior parte dos ca-
sos, esta comunicacéao é feita pela mae ou por
ambos os pais, e que, por vezes, 0s irmaos ou
outros membros da familia estdo presentes du-
rante a revelagao do risco genético. A revelagao
tanto pode acontecer em situag¢des informais do
dia-a-dia, (como durante uma viagem de carro,
por exemplo) ou através de uma conversa mais
formal e privada. Apesar da informacgao transmi-
tida depender da idade dos filhos, os principais
topicos de discussao sio as implicagdes do re-
sultado do teste genético para o desenvolvimento
de cancro e também a idade em que os filhos
poderdo realizar o teste genético. Os pais falam
menos acerca das medidas profilaticas de redu-
céo de risco. Os filhos revelam que gostariam de
ter a oportunidade de conversar com um médico
geneticista ou outro profissional de saude e re-
ceber informacgao escrita, porque sentem neces-
sidade de aprender mais acerca de genética e
doencas hereditarias.

LIVRO BRANCO
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COMO SE SENTEM OS FILHOS
QUANDO FICAM A SABER QUE
A SUA MAE OU O SEU PAI SAO
PORTADORES DA SINDROME?

Os jovens dizem que se sentem assustados,
surpreendidos com a informacgao, infelizes, com
medo e preocupagao com o risco aumentado
de cancro. No caso de terem irm&os, tendem
a sentir culpa se um irmé&o préximo recebe um
resultado positivo do teste genético e eles nao.
Por outro lado, podem sentir-se mais préximos
dos irmaos com o mesmo resultado do teste
genético, porque partilham algo comum. Es-
ta revisdo sistematica verificou também que a
adaptacgao psicoldgica dos jovens ao conheci-
mento de uma sindrome na familia pode estar
relacionada com as suas crengas acerca da
saude e 0s seus pensamentos sobre eles pro-
prios ou outro membro da familia desenvolve-
rem cancro.

Os filhos percebem as potenciais implicagdes
do risco de cancro atraves da forma como os
seus pais vivem a situacdo. Quer as criangas
quer os jovens adultos dizem que se deram
conta quando os seus pais sentiram culpa por
Ihes poderem ter transmitido a mutagao gené-
tica. Por este motivo, e para proteger os pais,
por vezes escondem ou negam as suas preo-
cupacoes e nao lhes colocam as suas duvidas.
No geral, os filhos valorizam uma comunicagao
aberta, honesta e tranquilizadora e a oportuni-
dade de discutir abertamente o risco genético
com os pais.
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O QUE EU GOSTARIA / A MINHA OPINIAO

“Eu sinto que se eles ndo me tivessem falado sobre o
risco [...] e S6 me contassem agora, seria super pertur-
bador, porque isto pode ser um grande problema no fu-
turo e ndo faz sentido escondé-lo, e claro, pode parecer
assustador no inicio, ou quando comegas a ouvir falar
sobre isso, mas se ndo ouvires e ndo compreenderes
estes riscos e acabares por desenvolvé-lo [o cancro] e

néo saberes que podias ter, acho que é muito pior.”

“Tu ndo podes ‘amaciar’ a informacgéo. Tens de apenas
dizer exatamente o que é [o resultado do teste genético].
Se tu disseres tudo 100% perfeito e ndo os afetares [aos

4

filhos], nao é verdade. Eu prefiro saber toda a verdade.”

“Eu definitivamente preciso de saber mais sobre isto [ris-
co genético], acho que me acomodo com a informagéo
que a minha mée sabe. Seria bom eu pesquisar mais

sobre isto.” [homem]

“Eu quero fazer o teste genético o mais rapido possivel,
mesmo que a minha mae ache que néao é preciso. Por-
que ndo? So6 para saber... Eu ja estou a assumir que
tenho [o gene]. Porisso, nada vai mudar se o tiver, mas

muito pode mudar se eu ndo o tiver.” [mulher]

“Eu acho que é da responsabilidade dos pais partilhar
essas informagbes contigo, se isso te afeta a ti ou a tua
familia. Acho que é irresponsavel ndo falar com os filhos

sobre isso da maneira que for preciso.”

“Eu simplesmente ndo acho que seria possivel eu néo
saber que algo se estava a passar. Eu acho que seria
horrivel ver as mudangas a acontecer com o meu pai e
néo receber respostas, como se toda a gente soubesse
menos eu. Foi bom saber exatamente o que estava a

4

acontecer, e ndo ser posto de parte do resto da familia.”
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Passos para falar com os filhos

sobre o risco genético de cancro

A crescente investigagao nesta area tem levado ao desenvolvimento de orientagcbes para pais
comunicarem acerca do risco genético com os filhos menores, de acordo com a sua fase de de-
senvolvimento (Werner-Lin et al., 2018).

FASE 1
ANTES DA REVELACAO — ESTABILIDADE EMOCIONAL E INFORMATIVA

Antes de falar acerca do risco genético com os filhos, é recomendado que os pais tenham tempo
para se adaptarem e considerarem também as suas proprias reacdes ao estatuto de portador de
uma variante patogénica e preocupacgodes relacionadas com a saude. Nesta fase de preparacao, os
pais devem estar atentos as suas emogoes, sofrimento psicoldgico, preocupagdes, culpa acerca
da possibilidade de transmisséo da variante patogénica aos filhos, e discutir estas questdes com
a familia, em contextos de grupos de apoio, ou com o médico geneticista ou outros profissionais
de saude. E importante que a diade parental discuta e, ‘em equipa’ chegue a um acordo acerca
do processo de revelagao aos filhos.

FASE 2
ANTES DA REVELACAO — PLANO PARA A REVELACAO

A fase seguinte de preparagao esta relacionada com o plano de revelagéo do risco genético. An-
tecipar as reagdes dos filhos pode ajudar os pais a sentirem-se preparados. Quando ha filhos em
diferentes fases de desenvolvimento, ou com necessidades especiais ao nivel da linguagem ou
ao nivel das competéncias cognitivas, os pais devem considerar se irdo ser informadas separa-
damente ou em grupo. O objetivo é proporcionar um ambiente de confianga para a crianga/jovem
receber a informacéo, onde se sinta a vontade para expressar as emogodes e duvidas relacionadas
com o risco genético. Podem também preparar recursos adicionais que os filhos possam consultar,
em busca de mais informagao ou apoio em resposta a esta revelacao.
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FASE 3
REVELACAO ADEQUADA A PESSOA E SEU NIVEL DE DESENVOLVIMENTO

A revelacdo deve ser adequada a idade dos filhos, para que compreendam a informacao, e res-
ponda a questdes tipicas de cada fase de desenvolvimento. Por exemplo, para um adolescente
ou jovem adulto, o possivel impacto do risco genético no comportamento sexual e fertilidade séo
questdes fundamentais, que ndo se adequam a criangas mais novas. Os filhos sdo muito sensiveis
ao estado emocional dos pais, pelo que é importante que a conversa acontegca numa fase em que
0s progenitores se sintam apaziguados apos o impacto inicial do diagndstico.

FASE 4
MONITORIZAR A REACAO A REVELACAO E NECESSIDADES DOS FILHOS

As reacodes dos filhos sdo muito variaveis e dependem, ndo s6 da sua idade, mas de fatores
como a maturidade emocional, personalidade e outras caracteristicas pessoais. Durante e apos
a revelagao, é importante criar um contexto em que os filhos sintam que os pais estdo atentos
e, ao mesmo tempo, lhes dao espaco e estdo preparados para acolher as suas preocupagdes e
perguntas. Mais uma vez, o autocuidado emocional e apoio mutuo por parte dos pais € importante:
Quando os filhos pressentem que o tema do risco genético causa ansiedade e sofrimento aos
pais, podem evitar o assunto, para os protegerem.

FASE 5
COMUNICACAO ABERTA E CONTINUA ACERCA DO RISCO GENETICO

Uma comunicac¢ao aberta na familia acerca dos pensamentos e emocgdes relacionadas com o
risco genético € uma dimensao importante no processo adaptagao psicoldgica de pais e filhos.

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario LIVRO BRANCO



Orientagoes para discutir o risco genético de cancro com
os filhos de acordo com a sua fase de desenvolvimento

(Werner-Lin et al., 2018)

FILHOS EM IDADE PRE-ESCOLAR

Os pais podem usar livros ou brinquedos para
ajudar as criangas pequenas a compreender
0s conceitos associados a genética. Podem
pedir ajuda ao médico geneticista ou a outros
profissionais de saude para encontrar recursos
com a informagao necessaria para falar com
os seus filhos.

FILHOS EM IDADE ESCOLAR

Os pais podem usar alguns recursos (p. ex.,
livros, videos) como primeira abordagem pa-
ra discutir os conceitos relacionados com ge-
nética com os seus filhos em idade escolar.
Durante a conversa, se as criangas fazem
questdes para as quais 0s pais hao sabem
a resposta, devem reconhecer a importancia
das suas duvidas e dizer-lhes que irdo encon-
trar as respostas, o que cria a oportunidade
para futuras discussoes. Tal como na fase de
desenvolvimento anterior, os pais também po-
dem pedir apoio dos profissionais de saude
neste processo.

FILHOS A FREQUENTAR O
ENSINO BASICO

Os pais que decidem discutir as mutagoes ge-
néticas hereditarias com os filhos que estejam
a frequentar o ensino basico devem explorar
as questbes da heranca genética, usando
imagens para facilitar a sua compreenséo. E
importante tranquilizar os filhos de que uma
crianga ter a variante patogénica néao significa
que ira ter cancro de certeza. No caso de filhos
no inicio da puberdade, deve ser considerado
que alguns temas sdo mais sensiveis (p. ex., 0
seu embarago em discutir o corpo dos pais e 0
seu proprio), de forma a facilitar o dialogo. Os
pais devem tentar transmitir a mensagem de
que o risco de cancro € um tépico importante
e aceitavel para discutir em familia, com dis-
cussoes frequentes e validando a curiosidade
e discussdes da crianga.



FILHOS A FREQUENTAR O ENSINO
SECUNDARIO, NA ADOLESCENCIA

Os adolescentes podem ja ter um vasto conhe-
cimento acerca da genética do cancro através
das aprendizagens na escola, o que pode ser
usado pelos pais como um ponto de inicio de
discussao. Os adolescentes respondem ao
risco de cancro de varias formas e as suas
reacdes também se alteram ao longo do tem-
po. Assim, € importante que os pais mostrem
que a discussao deste tema com regularidade
€ algo natural, dando espago para, ao ritmo
do adolescente, responder a novas questdes
e preocupacdes e para fornecer informagao
acerca do seu proéprio estado de saude. Os
pais também devem oferecer aos filhos a opor-
tunidade de abordar as suas preocupacodes
com o médico geneticista ou um profissional
da area da saude mental. Os adolescentes
geralmente procuram informacéo de saude
e apoio online. Os pais podem questionar os
filhos acerca desta informacao, procurar in-
formagao juntos e discutir as fontes usadas.

FILHOS JOVENS ADULTOS

Por vezes os pais ndo contam de imediato
que sdo portadores da mutagcao aos filhos
jovens adultos, principalmente quando estes
ainda nao estdo na idade recomendada para
a realizagéo de teste genético. Esta decisao
de adiar a revelagao tem a intengao de nao
interferir nos planos de vida, nem afetar as
transicdes de ciclo de vida tipicas desta fase
(p- ex., ensino superior, casamento). Contudo,
adiar continuamente a revelagdo pode com-
prometer a confianca dos filhos e diminuir a
probabilidade de, mais tarde, contarem com o
apoio dos pais no processo de decisao sobre
o teste genético e na gestado do risco, no caso
de serem portadores. Ao contar, € importante
tranquilizar os filhos de que a mutagao genéti-
ca nao tem de alterar os seus planos de vida e
dar informacao, que eles possam aprofundar,
acerca do processo de diagnostico e gestao
de risco.



A

A importancia dos
servicos de saude




Ainvestigacao tem revelado que ha uma relagao entre uma experiéncia positiva dos utentes rela-
tivamente a prestagéo de cuidados de saude e o seu cumprimento de abordagens preventivas e
de tratamento, particularmente em condigdes cronicas (Bleich et al., 2009; D'Andrea et al., 2018;
Marca-Frances et al., 2020). Segundo a Organizagdo Mundial de Saude (OMS; Bleich et al., 2009,
p.271), para além de promover a saude e assegurar um financiamento equitativo dos sistemas de
saude, a forma como estes sistemas interagem com as pessoas deve garantir o seu bem-estar.
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A OMS desenvolveu o conceito de responsividade do sistema de saude
para se referir "a forma e ao ambiente em que as pessoas sao tratadas,
quando procuram cuidados de saude".

DOMINIOS DA RESPONSIVIDADE DO SISTEMA DE SAUDE (OMS)

respeito pela dignidade

autonomia no processo de tomada de decisao
privacidade e confidencialidade

atencao

qualidade dos cuidados de saude
comunicacao

suporte social, familiar e comunitario

escolha dos profissionais de saude

No caso das pessoas com risco genético de cancro esta responsividade do sistema de saude
revela-se fundamental. Por exemplo, uma percecao positiva da experiéncia de aconselhamento
inicial em oncogenética esta associada a um maior conhecimento sobre a doenga e maior per-
cecao de controlo pessoal, assim como menores niveis de ansiedade e menor percecao de risco
(Pieterse et al., 2005). Este efeito parece manter-se ao longo do tempo (Pieterse et al., 2011).

Adaptacao psicoldgica da pessoa e da familia ao risco de cancro hereditario LIVRO BRANCO



Com base numa revisao da investigacao existente e nos estudos realizados no ambito do pro-
jeto TOGETHER, apresentamos um conjunto de necessidades e preferéncias identificadas pelas
pessoas com risco genético de cancro, as principais respostas existentes ao nivel do sistema de
saude e orientagdes para o desenvolvimento de novas abordagens mais responsivas.

NECESSIDADES E PREFERENCIAS PSICOSSOCIAIS
DAS PESSOAS COM RISCO GENETICO DE CANCRO

ACOMPANHAMENTO PSICOLOGICO
Individual e familiar

RELAGAO ESTAVEL COM EQUIPA DE PROFISSIONAIS DE SAUDE
Ligacdo emocional e relagao a longo-prazo
Tomada de decisao partilhada

INFORMAGAO CLINICA
Necessidade de informacao

Compreenséao da informacgao

Informacao preferencialmente escrita

PROCESSOS DE ORGANIZAGAO DOS SERVIGOS DE SAUDE

Cuidados centrados na familia

Reducéo dos tempos de espera

Beneficios sociais

Conhecimento dos servigos

Frequéncia do acompanhamento clinico

Cuidados integrados em rede com cuidados de saude primarios

SUPORTE PSICOLOGICO INDIVIDUAL

“Senti falta de algum tipo de apoio psicolégico que foi inexistente.” [HBOC]

SUPORTE PSICOLOGICO FAMILIAR

“Ter alguém que nos ajude a lidar com as emocgées a nivel familiar, ao nivel do casal e dos filhos.” [HBOC]

PARTE DO PROTOCOLO

“Porque muitas vezes a pessoa nem tem consciéncia que estava a precisar. Acho que devia ser obrigatério.” [HBOC]
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Acompanhamento psicolégico

Em Portugal, o apoio psicoldgico é oferecido principalmente quando o profissional de saude
considera que existe risco de adaptagao psicoldgica da pessoa a sindrome de cancro hereditario
ou se esta o pedir diretamente. A pessoa é referenciada a um psicologo ou psiquiatra de outros
departamentos que n&o o Servigo de Genética. De forma geral, e apesar de valorizado, o suporte
psicologico a nivel familiar é raro (Mendes et al., 2013).

Segundo a percegao das pessoas com risco genético de cancro, o acompanhamento psico-
légico deveria fazer parte de um protocolo de cuidados integrados de saude, isto €, nao
estar apenas indicado para as pessoas em risco de adaptacédo, ou que o solicitam, até porque
na altura as pessoas podem néo ter consciéncia da sua necessidade de apoio profissional (Silva
et al., 2022). Consideram ainda que o suporte psicoldgico existente poderia beneficiar de novas
abordagens, de forma a tornar-se mais responsivo as suas necessidades:

maior frequéncia
reunides de grupo com a inclusédo da familia

apoio de uma equipa multidisciplinar (i.e., profissionais de saude mental, médicos, enfermeiros)

aconselhamento telefonico, e apoio através de novas tecnologias de aconselhamento a distancia,
como videochamada (Silva et al., em revisao)

Os momentos do processo de acompanhamento clinico em que as pessoas referem uma maior
necessidade de apoio psicolégico séo (Silva et al., em revisao):

. antes da realizacao do teste genético: para aumentar a compreensao acerca das suas
implicacdes e ajudar na tomada de deciséo

. quando lhes é comunicado o estatuto de portadores: para ajudar a lidar com as
reagcdes emocionais e o impacto psicolégico

. durante a hospitalizagcao e apos o regresso a casa, no caso da realizagéo de cirurgias

profilaticas: para apoio ao nivel das preocupacdes emocionais

No geral, os especialistas de Genética Médica também identificam estas fases como as mais
importantes para apoio psicolégico e defendem ainda que este suporte deveria estar disponivel
desde o inicio do acompanhamento clinico. Contudo, nem sempre se verifica devido a falta de
recursos humanos e de equipas multidisciplinares (Mendes et al., 2013).
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O acompanhamento psicolégico deve ser considerado para o(a) candidato(a) ao teste genético

mas também para os seus familiares. O acompanhamento psicoldgico familiar permite diagnosticar

dificuldades / reforgar processos relacionais que séo centrais na adaptacéo a vida com a sindrome:

. a expressao emocional e disponibilidade de apoio dentro da familia

. a sensibilidade as necessidades de aproximacao-autonomia oferecendo apoio ao

ritmo que € bom para o outro

empoderamento através da modelagem dentro da familia, isto €, o aprender com os

familiares como se vive com a sindrome; dar resposta a necessidades de informacao

genética de confianca, que sdo comuns aos varios elementos da familia

apoiar os pais para revelar aos filhos a existéncia risco de cancro hereditario na familia

e apoiar o casal na preparagao para a adaptacdo as cirurgias profilaticas, por exemplo,

nas suas implicagcdes na vida intima

Relacao estavel com equipa

de profissionais de saude

A relacao clinica é importante para desenvolver
sentimentos de confianga nas abordagens clinicas
e nos contextos de cuidados de saude (Harrison
et al., 2017). As pessoas com risco genético de
cancro defendem a importancia de serem atendi-
dos pelo mesmo profissional de saude, com o qual
estabelecem uma relagao clinica forte e empatica.
No caso especifico de realizagdo de uma cirurgia
profilatica, exprimem a necessidade de um conhe-
cimento prévio da equipa clinica (Silva et al., 2022).

LIGACAO EMOCIONAL E RELAGAO A LONGO-PRAZO
“A pessoa [...] mais indicada para me dar algum apoio era a
Doutora, porque me acompanhou estes anos todos e é uma

pessoa em quem eu tenho confianga.” [SL]

TOMADA DE DECISAO PARTILHADA
“Ela [médica] sempre me deixou fluir naquilo que eu sentia
e isso foi bom para mim, porque eu senti que ndo estava a

ser pressionada.” [GD]
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As pessoas desejam uma tomada de decisao
partilhada sobre o teste genético (Helmes et
al., 2002) e sobre o seu processo de gestao
de risco (Underhill & Crotser, 2014). Apesar
do reconhecimento da competéncia dos pro-
fissionais de saude, sentem a necessidade
de decidir sobre as abordagens médicas a
realizar e o melhor momento, tendo em conta
a gestado da sua vida pessoal e familiar, com
base no acordo mutuo com o profissional de
saude. Sentem que s6 um profissional que
0s conhece bem - ndo s6 do ponto de vista
clinico, mas também enquanto pessoas com
circunstancias de vida particulares - podera
compreender as motivagdes e apoiar os pro-
cessos de decisao envolvidos na gestao do
risco (Silva et al., 2022).
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Literacia Genética

Em geral, as pessoas sentem-se pouco informadas em trés grandes areas: porqué realizar o teste
genético? Quais as implicagbes de se ser portador de uma mutagéo genética? O que fazer para re-
duzir o risco de cancro hereditario? Uma das fontes de informag&o mais valorizada é a experiéncia
de pessoas que passaram por um processo de cuidados semelhante, para além dos exemplos
das suas familias. A outra fonte de informacao preferencial sdo dados baseados em evidéncia
cientifica comunicada pelos profissionais de saude de uma forma sincera, direta e numa
linguagem que possam compreender. A investigacao tem reforgado a importancia da informacéao
disponibilizada. Por exemplo, pessoas que recebem aconselhamento genético antes de realizar o
teste genético e participaram em programas educacionais tendem a apresentar niveis de sofrimento
psicoldgico, ansiedade e depressao mais baixos, do que pessoas que nao estavam bem informadas
(Lombardi et al., 2019). Para lidar com a falta de informacéo e/ou compreensao, tendem a procurar
informagdes adicionais na Internet, no entanto ndo tém confianga nesta fonte (Silva et al, 2022).

Necessidade de Informagao ‘ NECESSIDADE DE INFORMAGAO

: “Nos estamos a tomar a decisdo de fazer o teste
ANTES DO TESTE GENETICO: genético, mas sem saber propriamente o que é
Em que consiste? Quais as implicacdes para a que aquilo significa.” [GD]

prépria pessoa e para os familiares?
“Como te sentes sem estbmago? Sentes algum

2 z H 7 ?n = ~ Y
APOS O TESTE GENETICO: vazio ai dentro?"[...] S&o questbes as vezes um

Quais as implicagdes do resultado para a saude
da pessoa e dos filhos? Como comunicar aos fi-

bocado estupidas que nem os médicos conse-
guem responder porque 0s médicos tém o esto-
mago.” [CGDH]

lhos a necessidade de realizar um teste genético?
O que fazer ao nivel do planeamento familiar?

FALTA DE COMPREENSAO DA INFORMAGCAO

“Explicaram-me e assim, mas eu continuei a ndo
INFORMAGAO ESCRITA:

Deveria ser disponibilizada para preparar a adap-

tagdo ao resultado do teste genético e a fase INFORMAGAO ESCRITA

pos-cirurgia profilatica. Deveria ser entregue ao “Ter um papel a explicar tudo.” [CGDH)]
utente e aos familiares.

perceber o significado.” [SL]
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Processos de organizacao
dos cuidados de saude

As pessoas tém a percecao de que existe uma
falta de atencdo em relacédo as doencas gené-
ticas por parte dos profissionais de saude, so-
bretudo nos cuidados de saude primarios. Isto
dificulta o acesso a consulta de oncogenética
e ao diagnéstico atempado da sindrome, e os
cuidados integrados em rede ao longo do tempo.

Ao nivel do atendimento clinico na fase de ges-
tdo de risco, € comummente referida a neces-
sidade de receber os resultados dos exames
medicos 0 mais rapidamente possivel, ter con-
sultas médicas mais frequentes, sobretudo
apos a realizagao de cirurgias profilaticas,
e com maior duragao, dando espacgo para a
colocagao de duvidas.

Um ponto também fundamental para os portado-
res de sindrome genética de cancro é o envol-
vimento da familia nos cuidados de saude,
nomeadamente com a presenca de familiares
nas consultas e no internamento, no caso de
realizacao de cirurgias profilaticas, assim como
recursos e informacgao também dirigidos aos fa-
miliares préximos. Ha igualmente uma necessi-
dade de conhecer os recursos de apoio dis-
poniveis que possam contribuir para melhorar

‘ CUIDADOS CENTRADOS NA FAMILIA:

a qualidade de vida, e a necessidade de integrar
na rotina da consulta de oncogenética a compo-
nente de apoio psicolégico. Também referida, é
a necessidade de reforgar a articulagao entre os
cuidados de saude e outros dominios sociais, de-
signadamente a area laboral. Por exemplo, falta
informagao mais disseminada pelas entida-
des empregadoras quanto as implicagdes de
certas cirurgias profilaticas, que condicionam o
esforco fisico, ou a forma de trabalhar, e podem
exigir adaptacgao de tarefas no local de trabalho.
Também importante, falta informacao que sensi-
bilize para a necessidade de consultas e exames
frequentes, que implicam auséncias ao trabalho/
escola/universidade, e que facilite a justificagao
de faltas, ou a flexibilizacdo de processos de tra-
balho, tal como ja acontece, por exemplo, com
sobreviventes de cancro (Silva et al., em revisao).

Existe necessidade de uma analise cuidada do
impacto social e financeiro dos cuidados de
saude dos portadores de sindromes genéticas de
cancro. Por exemplo, os exames de vigilancia do
cancro hereditario, que ndo sao comparticipados
visto a pessoa nao ter cancro, tém de ser supor-
tados pelo préprio (Silva et al., em revisao).

“Estarmos sozinhos, sem uma pessoa significativa do nosso lado é muito mau.” [CMOH]

ATENGAO CLINICA AS DOENCAS GENETICAS:

“Acho que ainda ha médicos [de familia] que néo se interessam muito pela genética. Porque eu vejo pessoas a

morrer quase familias inteiras assim de cancro e questiono ‘vocés ndo foram fazer a consulta de genética?’, ao que

respondem ‘nao o médico ndo me mandou.’ [SL]
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Uma nota acerca da identidade enquanto pessoa portadora de uma mutagéo genética: A pessoa
com sindrome genético de cancro que esta assintomatica (nao tem cancro) esta doente? Na
literatura, tem sido proposto o termo “previvente” (por contraste com “sobrevivente” de cancro) para
identificar uma pessoa com risco acrescido para a sindrome hereditaria do cancro que nao teve
cancro, e que tera de seguir um plano profilatico rigoroso durante toda a sua vida, para prevenir
o cancro. De acordo com um estudo recente nos Estados Unidos da América, algumas pessoas
aceitam este termo, considerando que confere poder e contribui para legitimar a sua experiéncia
e 0S apoios sociais necessarios. No entanto, outros consideraram-no "desnecessario, inadequa-
do e até ofensivo" (Getachew-Smith et al., 2020, p.1260). Também nas nossas investigacoes
encontramos algumas pessoas destacam a necessidade de n&o serem tratadas como “doentes”
(Silva et al., under review). Urge portanto uma reflexao sobre o estatuto da pessoa com sindrome
genético de cancro e suas implicagdes em termos de comunicagao clinica e de organizagéo dos
servigos de saude.

FALTA DE RECURSOS HUMANOS EM PORTUGAL

E apontada a falta de recursos humanos como
uma das principais dificuldades ao nivel da organi-
zacgao dos cuidados de saude. Um documento do
Ministério da Saude e da Diregao-Geral da Saude,
ja em 2004 mencionava ser indispensavel a exis-
téncia, no minimo, de 3 especialistas de Genética

REDUGAO DOS TEMPOS DE ESPERA!
“Foi muito dificil, porque é muito espagado [o inter-

valo entre consultas].” [CMOH]

BENEFICIOS SOCIAIS:

“Se eu néo tivesse tido o linfoma tudo o que seja

anélises tinha de pagar. Nao tinha esse apoio.” [SL]
"Senti realmente a necessidade de explicar o meu
estado de salde [a professora] para que ela pudes-
se compreender que eu nao faltei as aulas porque
queria." [CGDH]

CONHECIMENTO DOS SERVICOS:
“Era muito mais facil se nos pudessem fornecer um
papel a dizer tudo aquilo que podemos ter de ajudas

[...] para melhorar a nossa qualidade de vida.” [GD]
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Médica por cada milhdo de habitantes, que deve-
riam realizar as suas funcdes exclusivamente no
Servigo de Genética. Adicionalmente, também psi-
coélogos clinicos, enfermeiros, técnicos de servigo
social e administrativos deveriam ser integrados
nos Servicos de Genética, sendo recomendada a
exclusividade das suas funcdes para estes servi-
¢os. Contudo, esta proposta nunca foi posta em
pratica no Sistema de Saude Portugués (Diregcao
Geral da Saude, 2004), nem foram encontrados
outros documentos que explicitem alteragdes im-
plementadas em Portugal desde essa altura.
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Propostas de orientacoes para o
aconselhamento genético e gestao de risco

O projeto TOGETHER foi desenvolvido em conjunto com um grupo de pessoas que vivem com
sindrome genética de cancro (painel colaborativo de cidadaos) e que trouxeram para a equipa
de investigacao o conhecimento que so essa experiéncia direta com a doenca da. Para além do
painel de cidadaos, também fez parte do projeto TOGETHER um painel colaborativo de clinicos
especialistas no acompanhamento de pessoas com sindromes genéticas de cancro. Assim, a
integracao da experiéncia das pessoas portadoras, com a experiéncia dos profissionais de saude
e ainvestigacao realizada no ambito do presente projeto, nomeadamente através de estudos de
revisao sistematica da literatura, de estudos com analise de dados de questionarios de autorrelato
(estudos quantitativos) e de entrevistas com pessoas com a experiéncia de viver com uma sin-
drome de risco genético de cancro (estudos qualitativos), permitem-nos as condi¢gdes necessarias
para propor o seguinte conjunto de orientagdes para a pratica clinica com pessoas e familias com
risco genético de cancro.

PROPOSTA 1
ACOMPANHAMENTO PSICOLOGICO

Avaliacdo e acompanhamento psicolégico para a promogao da adaptagao as sindromes de
cancro hereditario, focando as seguintes dimensoes:

1) Apoio social:

O apoio social percebido define-se como a percecao de ter ajuda de outros para
lidar com as necessidades emocionais, instrumentais e situacdes de stress do dia-
-a-dia (Calderon et al., 2021) Tem sido considerada uma das principais variaveis
associada ao sofrimento psicoldgico antes e apds a realizacdo do teste genético,
independentemente do resultado do mesmo (p.ex., Den-Heijer et al., 2010; Den Heijer
et al., 2011; Lapointe et al., 2013).
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Uma percecédo de maior apoio social por parte da familia e amigos antes da realizagdo do
teste genético esta associada a menores niveis de sofrimento e angustia na pessoa candidata
ao teste genético e sua familia (Den-Heijer et al., 2010) e maior qualidade de vida relaciona-
da com a saude (Carlsson et al., 2004). Assim, revela-se importante avaliar a forma como
as pessoas se sentem sobre a disponibilidade e a capacidade da sua rede social para
prestar apoio quando necessario. E importante destacar que o apoio social percebido nem
sempre corresponde ao apoio social recebido, o que deve ser considerado por profissionais
de saude no planeamento de intervengdes (Gomes et al., 2022). Da mesma forma, é impor-
tante avaliar as competéncias das pessoas para procurar o apoio que necessitam, uma
vez que a mobilizagao do apoio social pode ser influenciada pelas suas competéncias sociais
(p-ex. comunicagao verbal e ndo verbal, capacidade de resolugao de problemas, assertividade,

expressao emocional) (Muller et al., 2012).

2) Competéncias de regulagcao emocional:

Aregulagdo emocional define-se como os processos que influenciam que emogdes
as pessoas tém, quando as tém, e como as experienciam e expressam (McRae &
Gross, 2020). As estratégias usadas para lidar com as emogdes tém um papel impor-
tante no processo de adaptagao ao risco genético de cancro. Por exemplo, o uso da
supressao emocional, uma estratégia que se caracteriza por inibir a expressao das
emogoes, revela-se associado a maiores niveis de sofrimento psicolégico na pessoa

que vai realizar um teste genético (Lodder et al., 1999).

Importante avaliar ndo s6 como as pessoas candidatas a teste genético se sentem acerca da
disponibilidade e capacidade da sua rede de suporte prestar apoio quando necessario, mas
também o seu grau conforto na expresséo das emogodes junto das pessoas que sao o0 seu
apoio. Uma intervencéo proposta para as pessoas com risco genético de cancro para me-
Ihor abordar estas dimensdes é os grupos de apoio a expressividade emocional, em que
profissionais de saude facilitam a expressao das emog¢des num ambiente de grupo seguro.
Estes grupos tém demonstrado ser eficazes na melhoria do funcionamento psicossocial, ao
nivel das preocupagodes relacionadas com o risco de cancro genético, ansiedade e depressao
(Esplen et al., 2004). Também intervengdes focadas nas emogdes, num formato individual,
podem auxiliar as pessoas a tomarem consciéncia, expressarem, regularem e transformarem
as suas préprias emocgdes (Greenberg, 2004).
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PROPOSTA 2
TOMADA DE DECISAO PARTILHADA

Atomada de decisdo partilhada consiste na partilha entre clinicos e utentes da melhor evidéncia
disponivel e no apoio aos utentes, de forma a tomar decisdes informadas e com base nas suas
preferéncias (Elwyn et al., 2012). O processo de tomada de decis&o partilhada, em oposig¢ao a
tomada de decisao dos profissionais de saude em nome dos utentes, tem recebido uma atencao
crescente ao nivel da prestagao de cuidados de saude (Hanoch et al., 2015). A investigagao
tem revelado que esta abordagem esta associada a um maior conhecimento por parte dos

utentes, mais confianga e maior envolvimento nas decisées. Contudo, constrangimentos de
tempo, duvidas dos profissionais de saude (p. ex., o utente pode ndo tomar a melhor deciséo,
ou pode ndo estar interessado em ser envolvido na decisao), assim como a reduzida literacia
em saude dos utentes podem fazer com que as decisdes clinicas ndo sejam sempre tomadas

em conjunto (Elwyn et al., 2012).

A investigagcado na area do risco genético de
cancro mostra a importancia atribuida pelos
utentes a tomada de decisao partilhada no seu
processo de aconselhamento genético (p.ex.,
Helmes et al., 2022; Fadda et al., 2020). Con-
tudo, alcangar um processo de tomada de de-
cisdo partilhada depende do estabelecimen-
to de uma boa relagdao com o profissional
de saude, de forma que a informagao seja
partilhada e os utentes apoiados no seu
processo de expressar preferéncias e pers-
petivas durante o processo de tomada de
decisao. Para além disso, é importante con-
ferir agéncia aos utentes (capacidade de agi-
rem de forma independente e fazerem as suas

préprias escolhas livres). Para tal € importante
considerar dois aspetos: fornecer informagao
e apoiar a tomada de decisao. A transmissao
de informacao dever adequar-se a extensao e
rigor de conhecimento que cada pessoa tem, o
que requer didlogo e emptia no contacto. Apoiar
o processo de tomada de decisido consiste em
explorar as suas reagdes a informagao. Quan-
do é oferecida a oportunidade de ter um papel
ativo nas decisdes, algumas pessoas podem
sentir surpresa, desconforto e incerteza acerca
da melhor opgao; se toda a responsabilidade for
transferida para os utentes poderao sentir-se
abandonados (Elwyn et al., 2012).
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PROPOSTA 3
CUIDADOS CENTRADOS NA FAMILIA

A sindrome de cancro hereditario € uma condi¢ao clinica em que varios membros de uma

mesma familia se encontram em diferentes fases de diagndstico/gestao de risco através de

processos de ajustamento interdependentes e de estratégias para enfrentar as situagdes
baseadas na compreensao mutua e interajuda das pessoas mais significativas. Desta forma,
as intervengdes deveriam apresentar um foco no sistema familiar e ndo apenas nos seus
membros individualmente.

Os cuidados centrados na familia deverao incluir:

. Uma avaliagao do risco de adaptagao psicoldgica ao risco genético de cancro que atenda
ao ciclo de vida familiar e eventuais eventos stressantes (tais como doengas ativas na
familia), que possam limitar a atengédo das pessoas aos seus cuidados de saude, ou con-
dicionar o apoio recebido por parte dos seus familiares.

. Em segundo lugar, é importante avaliar a qualidade dos processos de aprendizagem e
modelagem na familia, nomeadamente o conhecimento e crengas sobre a doenga de-
rivados das experiéncias clinicas de familiares proximos que sofrem de cancro ou de
sindromes genéticas, que podem influenciar o comportamento para a saude e o bem-estar
psicoldgico do individuo em consulta.

. Em terceiro lugar, € importante que os servigos tenham uma visao sistémica do percur-
so clinico dos elementos da mesma familia. E comum que varios membros da familia
frequentem o mesmo hospital, mas a abordagem centrada no individuo ndo permite aos
profissionais de saude o planeamento de avaliagdes e intervengdes mais eficientes dirigi-
das ao grupo familiar (por exemplo, colmatar falta de informagao ou corrigir crengas erra-
das e medos que possam ser partilhados por mais do que um familiar). Por conseguinte,
o0 aconselhamento genético e os servigos de gestao de risco poderiam, através de
um trabalho de equipa multidisciplinar colaborativo (por exemplo, geneticistas, ci-
rurgides, médicos, psicologos) avaliar a histéria familiar relacionada com o cancro,
possiveis e discutir e monitorizar casos familiares como complemento ao processo
de abordagem individual.
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Intervencdes em grupo com familias tém sido
consideradas uma estratégia economicamente
viavel para fornecer um contexto interpessoal se-
guro também para a partilha de preocupagdes e
de experiéncias com outras familias com cancro
hereditario experiéncias e modelagem de compor-
tamentos, estimulando o processo de expressao
emocional e de suporte mutuo. Esta abordagem
apresenta beneficios para as pessoas com risco
genético de cancro, nomeadamente ao nivel do
funcionamento familiar e bem-estar emocional,
reforco do apoio intra e interfamiliar, expandindo
a rede de apoio e melhorando a comunicagao so-

PROPOSTA 4
INTERVENCOES AO NIVEL DA LITERACIA GENETICA

bre o risco de cancro na familia. Para além
disso, permite aos profissionais de aconse-
Ihamento genético um maior conhecimento
das familias e como promover a adaptagao
a uma condigao genética (Eisler et al., 2017,
2016). Em Portugal, foram desenvolvidos
alguns programas psicoeducacionais mul-
tifamiliares para mulheres com HBOC e
suas familias (p. ex., Mendes et al., 2010),
contudo nao s&o uma parte integrante das
intervengdes no aconselhamento genético
de rotina.

Uma quarta proposta consiste no investimento em literacia genética para candidatos ao teste
genético e seus familiares, em especial os familiares préximos dos quais € esperado apoio,
tal como companheiro(as) roméntico(as), o pode ser mais importante em familias sem histéria
clinica de cancro hereditario, dada a possivel desvalorizacdo da sindrome e sofrimento psico-
l6gico do portador da mutagéo genética devido a desconhecimento (Gomes et al., 2022). As
principais dimensdes a cobrir sdo as apresentadas ao longo deste documento:

saude do proprio e familiares bioldgicos

* Impacto psicolégico do risco de cancro hereditario sobre os candidatos, seus
familiares e companheiro(as) romantico(as)

* Asdificuldades comuns aos varios membros da familia (p. ex., culpa do sobre-
vivente, ndo partilhar para proteger o outro do sofrimento, necessidade de criar
uma nova identidade em que a sindrome se integra com normalidade na vida)

* Aimportancia de dinamicas de apoio mutuo (p. ex., comunicagao aberta)

* Fertilidade / planeamento familiar

* Asvantagens e os riscos de a histéria familiar ser a principal fonte de informa-
cao/exemplo no processo de adaptagao a sindrome e a gestao de risco

O falar com os filhos sobre a sindrome
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PROPOSTA 5
USO DE INSTRUMENTOS DE AVALIACAO DE RISCO
PSICOSSOCIAL NOS SERVICOS DE SAUDE

Tém sido adaptados e validados para a populagao portuguesa instrumentos de avaliagao para
uso no contexto de oncogenética, que poderao ser usados em contexto clinico.

GPRI (GENETIC PSYCHOSOCIAL RISK INSTRUMENT)

E um instrumento de rastreio especifico, para utilizagdo por profissionais de satde da area da
genética, para identificar candidatos a testes genéticos que possam precisar de apoio psicoldgi-
co no processo de adaptagao ao teste genético ou aos seus resultados. A identificagao destes
casos € essencial para sinalizar rapidamente pessoas que necessitem uma avaliacdo mais de-
talhada e eventual apoio. Este instrumento foi validado para a populagao portuguesa no ambito
do projeto TOGETHER. A verséao portuguesa é composta por 16 itens e trés dimensodes: Historia
de preocupagdes com saude mental; Impacto interno de realizar o teste genético e Impacto ex-
terno de realizar o teste genético. Estudos preliminares apontam para a fiabilidade do mesmo
(Gomes et al., 2021).

DIMENSOES DO GPRI

HISTORIA DE PREOCUPAGOES COM A SAUDE MENTAL

Tive problemas emocionais no passado (p. ex., grande tristeza, grande ansiedade ou nervosismo,
esgotamento emocional, depressao);

Tive acompanhamento psicoldgico ou psiquiatrico no passado;

Fui diagnosticado/a com depressao ou ansiedade no passado;

Neste momento estou a ter acompanhamento psicoldgico ou psiquiatrico para lidar com uma ou
mais destas dificuldades emocionais

IMPACTO INTERNO DE REALIZAR O TESTE GENETICO
Se eu souber que tenho uma mutagao genética, julgo que irei ter mais problemas na minha vida;

A preocupagao com a doenga afeta a minha disposi¢céo no dia-a-dia;
Sinto-me bastante perturbado/a com a possibilidade de ter a doenga;
Estou preocupado/a com o risco de ter a doenga ;

Tenho-me sentido triste durante o ultimo més;
Tenho-me sentido nervoso/a ou ansioso/a no ultimo més




IMPACTO EXTERNO DE REALIZAR O TESTE GENETICO

Se eu souber que tenho uma mutagao genética, julgo que irei alterar os meus planos profissio-
nais ou de carreira;

Se eu souber que tenho uma mutagdo genética, eu julgo que irei ter dificuldade nas minhas
relagdes familiares;

O risco de eu ter a doenga esta a causar uma perturbagao significativa na vida da minha familia;
Preocupa-me que o resultado do meu teste possa ter impacto nas minhas relagdes familiares

(ou com o companheiro/a no futuro);

Preocupa-me falar com os meus filhos (menores ou adultos) sobre a natureza hereditaria da
doenca para a qual estou a ser testado/a;

Sinto-me culpado/a pela possivel transmissao do risco de doenca aos meus filhos;

MICRA (MULTIDIMENSIONAL IMPACT OF CANCER RISK ASSESSMENT)

E um instrumento de avaliagdo do impacto da comunicagéo do resultado de um teste genético.
Avalia o impacto ao nivel psicolédgico (p. ex., os sentimentos acerca do resultado do teste, a
compreensao do resultado, opgdes de prevengao do risco), ao nivel psicossocial (p. ex., co-
municagao familiar e conflito) e em outros dominios relacionados com a saude (p. ex., discri-
minagao). A versao portuguesa do questionario foi desenvolvida em colaboragéo com o projeto
TOGETHER. As caracteristicas psicométricas foram estudadas numa amostra de 96 pessoas
portadoras de mutagdes nos genes SDHx. O questionario € composto por 25 itens, organizados
em trés subescalas — Distress (sofrimento psicoldgico), Incerteza e Experiéncias Positivas — que,
em conjunto, compdem o valor total de sofrimento global da pessoa (Martins & Carvalho, 2020).
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Consideracoes finais

Este livro branco sintetiza a principal investigagado sobre a adaptacgao
psicoldgica ao risco de cancro hereditario, dando também a conhecer os
resultados do projeto TOGETHER. A investigagcdo mostra que o diagnos-
tico de uma sindrome genética de cancro numa pessoa saudavel tem um
significado e um impacto que depende da histéria vivida pela sua familia,
das dindmicas emocionais individuais, e dos padrdes de comunicacéao e
de suporte mutuos. A pessoa e a familia em contexto de aconselhamento
genético precisam de cuidados de saude que contemplem o bem-estar
psicoldgico, garantam a continuidade e relagao terapéutica forte dos pro-
fissionais, literacia genética acessivel e com recursos de apoio adicionais
dirigida ao proprio e aos familiares. Falta investigagéo que reuna investi-
gadores, profissionais de saude e pessoas que sabem o que é viver com
uma sindrome, na criagao e teste de solucdes de cuidado centrado na
familia. No presente, urge melhorar os processos interinstitucionais, que
séo indispensaveis para a acessibilidade a consulta de oncogenética e
para a continuidade dos cuidados integrados de prevengao do cancro
hereditario ao longo do tempo. Neste documento, avangamos com pro-
postas praticas orientadoras, que nos parecem ter potencial para melhorar
a qualidade de vida de pessoas e familias identificadas com sindromes
genéticas de cancro.
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Para informacao adicional

Instituicao

Link

Conteudos
disponibilizados
Instituicao

Link

Conteudos
disponibilizados

Material de apoio
para download

Instituicao

Link

Conteudos
disponibilizados

Material de apoio
para download

Instituto Portugués de Oncologia do Porto Francisco Gentil, EPE

Guia de Orientacéo Terapéutica CANCRO HEREDITARIO: http://www.ipoporto.pt/dev/
wp-content/uploads/2018/12/Normas-de-orienta%C3%A7%C3%A30-Oncogen%C3%A-
Otica.pdf

Aconselhamento Genético | Testes Genéticos | Cancro Hereditario da Mama e Ovario
(HBOC) | Sindrome de Lynch (Cancro Colorretal Hereditario) | Outras Sindromes de
Cancro Hereditario

Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa Francisco Gentil, EPE
https://www.ipolisboa.min-saude.pt/servicosclinicos/clinica-de-risco-familiar/

Risco Familiar de Cancro do Colon e Reto — Critérios de Referenciagcao a Consulta de
Risco Familiar de Cancro do Célon e Reto | Risco Familiar de Cancro de Mama, Ovario
e Prostata - Critérios de Referenciacdo a Consulta de Risco Familiar de Mama, Ovario e
Prostata | Risco Familiar de Melanoma - Critérios de Referenciagéo a Consulta de Risco
Familiar de Melanoma

Clinica de Risco Familiar | Sindrome de Lynch | Polipose Adenomatosa Familiar do
Célon | Cancro Hereditario Mama e Ovario | Teste Genético BRCA 1/2 | Teste genético
BRCA 1/2 em mulheres | Teste genético BRCA 1/2 em homens | Disgndstico genético
pré-implantagao

Associacéo de apoio a portadores de alteracdes nos genes relacionados com cancro
hereditario (Evita)

https://www.evitacancro.org/

Sindromes de Predisposi¢ao Familiar para Cancro. O que s&o? | Sindromes mais frequen-
tes | Outras sindromes | Saiba se esta em risco | Teste Genético | Viver com a mutagao
| Preservagao da fertilidade e opgdes reprodutivas | Material de Apoio para imprimir ou
descarregar | Apoio Internacional

Conselhos uteis em torno da Mastectomia | Flyer Evita | Guia: As mutagbes BRCA e o
cancro pdf | Guia: Radioterapia | Guia: O Cancro e o Linfedema — Um tema tao importante
como negligenciado
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Para informacao adicional

Instituicao

Link
Contetidos

disponibilizados
Para profissionais

Para utentes

Material de apoio
para download

Videos educativos

Instituicao
Link
Contetidos

disponibilizados
Para profissionais

Para utentes

Sociedade Portuguesa de Oncologia - Programa
Nacional de Genética e Cancro (PROGO)

http://www.cancrohereditario.pt/

Critérios para referenciagao para aconselhamento genético: Sindrome Hereditario de Can-
cro da Mama/Ovario | Sindrome Hereditario de Cancro Coloretal Nao Polipoide (Sindrome
de Lynch) | Cancro Gastrico Difuso Hereditario | Sindrome Li-Fraumeni

Sindromes de predisposigao familiar para cancro, o que séo? | Quando suspeitar de
sindrome de predisposicao familiar para o cancro? | O que fazer se a minha familia tiver
critérios de suspeicao de cancro hereditario? | O que acontece numa consulta de acon-
selhamento genético?

Cancro Hereditario Mama e Ovario | Cancro Hereditario Teste Genético BRCA 1/2 em
Mulheres | Guia Cancro Hereditario Teste Genético BRCA 1/2 em Homens | As mutagdes
BRCA e o Cancro | Sindrome de Lynch | Polipose Adenomatosa Familiar do Coélon | Diag-
nostico Genético Pré-Implantagao

Abordagem e seguimento dos portadores: vigilancia e prevengao do cancro do ovario
|Bases genéticas de sindrome hereditaria de cancro da mama/ovario: Informacéo para
médicos ndo geneticistas | Abordagem e seguimento dos portadores de Sindrome here-
ditario de cancro da mama/ovario (HBOC)

Rede de referéncia europeia de sindromes de tumores hereditarios (ERN GENTURIS)
https://www.cancergenetics.eu/pt/

O que esperar de uma consulta no Servigo de Genética? — Videos informativos: Causas
hereditarias do cancro intestinal (ndo polipdide) | Cancro de mama hereditario & Cancro

de ovario hereditario

O meu doente tem um risco familiar aumentado para desenvolver cancro? — Iniciar teste
de referéncia
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ANEXO 1

Instituicoes de Saude com
Servico ou Consulta de Genética
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Instituicoes de Saude com Servigo ou Consulta de Genética

NORTE Centro Hospitalar Universitario do Porto (CHUP)
Centro Hospitalar de Tras-os-Montes e Alto Douro (CHTMAD) - Vila Real
Centro Hospitalar Universitario S. Jodo (CHUSJ)
Hospital de Braga (Braga)
Instituto Portugués de Oncologia do Porto (Porto)

CENTRO Centro Hospitalar Universitario de Coimbra (CHUC)
Instituto Portugués de Oncologia de Coimbra (IPOC) — Coimbra

suL Centro Hospitalar Lisboa Norte, EPE (CHLN)
Centro Hospitalar Universitario do Algarve, EPE (Faro)
Centro Hospitalar Lisboa Ocidental (CHLO) - Hospital Egas Moniz
Hospital de Dona Estefania (HDE)
Hospital Prof. Doutor Fernando Fonseca (Lisboa)
Instituto Portugués de Oncologia de Lisboa (IPOL)

AGORES Unidade de Genética e Patologia Moleculares
Hospital do Divino Espirito Santo da Ponta Delgada, EPE (Agores)

Instituicoes Privadas de Saude com Consulta de Genética

CGPP — Centro de Genética Preditiva e Preventiva do Instituto de
Biologia Molecular e Celular — IBMC (Porto)

Laboratério de Genética do Centro de Medicina Laboratorial Ger-
mano de Sousa (Lisboa)

CGC - Centro de Genética Clinico (Porto)

Hospital da Luz (Gaia, Aveiro, Guimaraes, Coimbra, Lisboa, Oeiras)
Fundagdo Champalimaud (Lisboa)

Hospital Lusiadas (Lisboa, Porto, Braga e por Teleconsulta)
IPATIMUP Diagnésticos do Instituto de Patologia e Imunologia Mo-
lecular da Universidade do Porto (Porto)

Joaquim Chaves Saude (JCS) (Lisboa)

Hospital CUF (Coimbra, Lisboa, Miraflores, Porto, Sintra, Viseu e
por teleconsulta)
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