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Aproximadamente 10% dos casos de cancer estdo associados a algum tipo de mutacdo genética, as
quais predispdem o desenvolvimento de tumores. A identificacdo destas mutacdes possibilita uma
analise completa de risco para o paciente, assim como também possibilita o diagndstico precoce, ) ’

progndstico e tratamento.

Cancer de mama

O cancer de mama é segundo mais comum entre as mulheres, atrds apenas do cancer de pele. A causa
hereditaria para o desenvolvimento de cancer de mama e de ovario esta associada, principalmente, a
mutacdes nos genes BRCAT e BRCAZ2. Isso significa que mulheres com um dos genes BRCA mutado, terdo
ao longo da vida, até 81% de chance de desenvolver caAncer de mama e até 57% de chance de desenvolver

cancer de ovario.




Veja no quadro abaixo o nome dos exames:

NOME DO EXAME APLICACAO CODIGO TUSS

BRCA1 E BRCA2 - MUTACOES PERFIL Pesquisa das 3 principais mutag¢des, encontradas

ASHKENAZI principalmente em descendentes de judeus. 40503844

BRCA1E BRCA2 - SEQUENCIAMENTO
DE NOVA GERACAO Sequenciamento completo dos genes BRCA1 e BRCA2 40503100

40503100 +

BRCATE BRCA2 - NGS/MLPA Sequenciamento completo dos genes BRCA 1/2 + MPLA 40503151

PAINEL CANCER MAMA Painel composp para pesquisa de 25 genes relacionados ao cancer 40503801
de mama e ovario

Polipose Adenomatosa Familiar (PAF)

O diagndstico é baseado no histérico familiar do paciente em conjunto com os achados clinicos (endoscopia de intestino grosso ou

colonoscopia total) e a realizagcdo do teste genético para confirmacao da patologia.

O teste genético torna-se componente integrante do diagndstico, pois contribui para um melhor acompanhamento dos doentes

com sindromes de polipose hereditaria.

Veja no quadro abaixo o nome dos exames:

NOME DO EXAME CODIGO TUSS
POLIPOSE ADENOMATOSA FAMILIAR (APC) - MLPA 40503151
POLIPOSE ADENOMATOSA FAMILIAR (APC) - MUTACAO FAMI 40503844
POLIPOSE ADENOMATOSA FAMILIAR (APC) - SEQUENCIAMENTO 40503844

POLIPOSE ADENOMATOSA FAMILIAR (APC) - SEQUENCIAMENTO 40503844

Cancer Colorretal

O cancer colorretal (CCR) é o segundo tipo de cancer mais comum entre as mulheres, o terceiro entre os homens e o quinto tipo de
cancer mais frequente no Brasil. Apesar de ser comum, quando detectada precocemente, € uma doenca tratdvel e, na maioria dos

casos, curavel. Aproximadamente, 20 a 30% de todos os CCR sédo classificados como de origem familial.

As principais sindromes hereditarias de predisposicdo ao CCR sdo o cancer colorretal hereditario ndo poliposo (HNPCC), conhecido
como Sindrome de Lynch, acometendo aproximadamente 2 a 3% de todos os casos de cancer colorretal e a Polipose Adenomatosa
Familiar (PAF).



A Sindrome de Lynch estd associada a alteracdes nos genes MLH],
MSH2, MSH6, e PMS2. Portanto, recomenda-se aos pacientes que
tenham diagndstico clinico ou histérico familiar da sindrome, que
fagam o teste genético realizado através da coleta de sangue, com
analise do DNA que detectard se o paciente possui alguma alterag¢do

nos genes relacionados ao HNPCC.

O teste é indicado para pessoas que:

e Foram diagnosticadas com CCR, com menos de 50 anos ou com varios
canceres primarios associados a sindrome;

* Possuem trés ou mais membros da familia com CCR, cancer uterino,

cancer de ovério, e/ou cancer de estbmago;

e Tiveram CCR e possuem um ou mais parentes de 1° grau diagnosticados com tumor relacionado a sindrome antes dos 50 anos;
« Ja foram diagnosticadas com CCR e possuem um ou mais parentes de 12 e 22 grau, com tumores relacionados a sindrome,
independentemente da idade;

* Possuem 10 ou mais polipos gastrointestinais (Gl) detectados durante a vida.
Veja no quadro abaixo o nome do exames:
NOME DO EXAME CODIGO TUSS

MSH2 - SEQUENCIAMENTO 40503615

MSH6 - SEQUENCIAMENTO 40503631

MLHT - MLH1 - SEQUENCIAMENTO 40503100
SINDROME DE LYNCH - MUTACAO FAMILIAR 40503844

Painel de Cancer Hereditario

O Painel de Cancer Hereditario permite a realizacdo de um plano de rastreamento e prevencdo personalizado, por meio do
sequenciamento completo da anadlise de varios genes em um uUnico teste, a fim de detectar precocemente a doenca para que sejam
adotadas medidas redutoras de risco (cirurgias). Variantes patogénicas, possivelmente patogénicas e variantes de significado
incerto (VUS) sdo validadas por profissionais qualificados, sob o uso de ferramentas de Ultima geragcdo. A confirma¢do das mesmas
ainda passa por uma segunda tecnologia, como Hibridizacdo Gendémica Comparativa (CGH), baseada em microarranjos,
sequenciamento por método de Sanger ou MLPA.



Genes presentes no painel e suas associacdes ao tipo de cancer hereditario:

Veja no quadro abaixo o nome dos exames:

Colorretal [Melanoma [Pancreas [stdmago Prostata®

BRCAT NOME DO EXAME CODIGO TUSS

BRCAZ2
MLH1
MSH2
MSH6
PMS2***
EPCAM**
APC
MUTYH
MITF**
BAPI
CDKN2A
CDK4**
TP53
PTEN

STKII
CDHI cancer de prdstata hereditario ainda séo recentes.

PAINEL DE CANCER

HEREDITARIO 30 GENES 40503801

PAINEL DE CANCER 40503801
FAMILIAR 105 GENES

* Diretrizes de pesquisa e avaliacdo de genes associados ao

BMPRIA o ** Sdo analisadas apenas posi¢cdes que conhecidamente
SMAD4 C impactam o risco de cancer: CDK4: apenas

GREMT**
POLDT**

POLE™*
PALB2 extremidade 3’ do gene, sdo analisadas, GREM1: apenas

chr12:9.58145429-58145431 (cédon 24) é analisado,

EPCAM: apenas grandes deleg¢des e duplicagdes, incluindo a

CHEK2 duplicacdes na regido reguladora a montante sdo analisadas,
ATM MITF: apenas chr3:9.70014091 (incluindo c.952G>A) é

NBN
BARDI

BRIPT
RAD5IC (incluindo ¢.1270C>G) é analisado.

analisado, POLD1: apenas chr19:9.50909713 (incluindo
c.1433G>A) é analisado, POLE: apenas chr12:9.133250250

RAD5ID *** PMS2: Os éxons 12-15 ndo sdo analisados.
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