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INTRODUGAO

Com a crescente integragdo da genética na prdtica clinica da Oncologia, tem
aumentado o numero de individuos, quer sobreviventes de cancro, quer sem
diagndstico oncolégico prévio, com identificagdo de uma variante genética
associadaacancro hereditdrio.

Estes individuos tém necessidade de abordagem multidisciplinar na gestdo do
seu risco de cancro e estruturas de tipologia varidvel tém vindo a ser criadas em
diferentes instituicdes nacionais. No entanto, nem todos os utentes nos vdrios
centros tém acesso a seguimento organizado e integrado. Num estudo nacional
apresentado em 2019, envolvendo 611 inquiridos em 31 unidades de sadde,
constatou-se que 45% das unidades hospitalares tinham estruturas especificas
para seguir familias com risco de cancro hereditdrio (1). O mesmo inquérito
sugeria que os hospitais do SNS teriam, na sua maioria, as condigdes técnicas
para a abordagem e seguimento das principais sindromes hereditdrias de
cancro. Parece faltar uma organizagdo nacional comum que garanta a
acessibilidade aos cuidados e proporcione uma mais eficaz articulagdo entre as
varias estruturasde satde, incluindo cuidadosde satde primdrios.

O racional subjacente a este trabalho decorre da necessidade de
harmoniza¢dodeduasrealidades:

1- evidéncia existente ndo sé sobre o impacto potencial na redugdo da
morbilidade e mortalidade através da gestdo do risco de cancro nestes
individuos (2-5), mastambém sobre o efeito na qualidade de vida e ajustamento
familiar (6)

2- desafio ao sistema de saldde pelo aumento progressivo do nimero de
portadores de variantes patogénicas identificados, com necessidade de
cuidados diferenciados. Este aumento decorre da automatizagdo e rapidez do
diagndstico genético e daimplementacdo na rotina de painéis multigénicos (7).
Para determinados subgrupos de utentes a gestdo do seu risco pode implicar
equipas multidisciplinares com multiplas valéncias e especialidades
profissionais. Nas sindromes raras (Birt-Hogg-Dubé, Cowden, Li-Fraumeni) a
abordagemimplicagestdoemredeincluindovdriasestruturas de sadde.



OBJETIVOS

Objetivo Geral

Desenvolver orienta¢do nacional que permita assegurar abordagem
compreensiva e coordenada, necessdria para garantir a correta identificagdo e
seguimento adequado dos individuos portadores de variantes patogénicas
associadasariscode cancro hereditdrio. Esta orientagdo deve assegurar acesso
equitativo aos cuidados especializados e permitir articulagdo com a Medicina
Gerale Familiar.

Objetivos

« Promover a elaboragdo de orientagdes de seguimento baseadas na evidéncia
cientifica.

« Clarificar o papel das vdrias especialidades/estruturas envolvidas para
assegurar o acesso atempado a aconselhamento e a teste genético (de acordo
com impacto terapéutico ou de gestdo de risco ou gestdo do processo
reprodutivo).

« Definircircuitos naabordagem destesindividuos.

« A elaborar uma primeira versdo de documento sobre orientagdo destes
individuos.



METODOLOGIA

O Grupo de Cancro Hered itario da SPO organizou, em 29 de setembro de 2023,
em Lisboa, um workshop onde foram abordados e discutidos os diferentes
modelos organizativos j& existentes. Dessa reunido, resultou este documento,
que apds discussdo publica, pretende levar a elaborag¢do de orientagdes
nacionais. Estas, respeitando a especificidade das unidades de saulde,
pretendem orientar o correto acompanhamento destes individuos e a
transmissdo de informagdo e conhecimento que permita o acesso em todo o
Sistema Nacional de Saude (que a data atual inclui Unidades Locais de Sadde,
Grupo Hospitalar IPO e Unidades Privadas) aos cuidados adequados.

Na discussdo, onde estiveram presentes representantes de vdrias
especialidades e estruturas de saldde, foram elencadas as necessidades
estruturais e organizativas necessdrias para garantir este seguimento em
artficulagdo com os Cuidados de Sadde Primdrios. Foram identificadas
dificuldades de articulagdo e sugeridas propostas de resolu¢do, em particular
no que refere a infraestruturas e recursos humanos, por forma a elaborar uma
primeiraversdode documentosobre orientagdo destesind ividuos.




RESULTADOS

Participantes

Participaram 44 profissionais de sadde de vdrias dreas (hospitalares e
especialistas em Medicina Geral e Familiar) e trés associa¢des de doentes que
partilharam e discutiram os varios modelos organizacionais ja existentes no pais
(Anexo | e ll). Esteve também presente o entdo Presidente da SPO (Prof. Dr.
Miguel Abreu), a ex-Diretora Geral da Sadde (Dra. Graga Freitas) e a Prof? Dra.
Isabel Fernandes, em representa¢cdo do Programa Nacional das Doencas
Oncolégicas.

Universo e definigdo estratégica

Na sessdo de abertura foireal¢cada a necessidade de reflexdo sobre arealidade
dos individuos e familias afetados pelo cancro hereditdrio e a necessidade de
envolver os vdrios intervenientes tanto de unidades hospitalares como dos
cuidados de saude primdrios, associagdoes de doentes e entidades
governamentais.

Foi destacada a necessidade de identificar o universo de pessoas a quem as
orientagdes se destinam e refletir sobre a prdtica clinica atual, de forma a que
seja possivel fazer planeamento estratégico para a implementacdo de
estruturas e procedimentos que assegurem um modelo de governagdo que
garanta equidade no acesso, centrado nos utentes, baseado em boas praticas
clinicaserespeitando os principios éticos e deontoldgicos.

Para a versdo atual deste documento, 7 instituigdes, associadas a elementos do
Grupo de CancroHereditdrio da SPO, contribuiram jd com os seus dados globais
dos individuos identificados com variantes patogénicas (VP) associadas a risco
de cancro hereditdrio (dados de 2024). Foram identificados, no total 8105
individuos com VP, sendo a maioria nos genes BRCAT1, BRCA2 e PALB2 (total de
4171), 1835 individuos com VP nos genes mismatch repair (associados ao
Sindrome de Lynch), 662 em genes associados a sindromes de polipose
colorretal, 131 nogene TP53,129 no gene CDH1,52 no gene PTEN e ainda 1132
noutros genes de média e alta penetrancia associados a risco hereditdrio de
cancro.



RESULTADOS

TIPOLOGIA DAS ESTRUTURAS EM FUNCIONAMENTO
NO PAIS

Foram descritas estruturas em funcionamento em diferentes centros
hospitalares do pais. Existem entidades com equipas multidisciplinares
alargadas com capacidade de resposta transversal, assim como entidades com
capacidade para diagnéstico genético, mas que, a data atual, ndo tém
capacidade paraassegurar avigildncia dos portadores. Nos centrosonde foram
implementados programas baseados no modelo Mainstream Genetics (8,9) o
circuito de referenciag¢do dos familiares em risco & consulta de genéticando é o
mesmo em todos os centros.

Os centros que mostraram a sua experiéncia foram: IPO Lisboa, ULS Sédo Jodo,
ULS Alto Ave, Hospital Dr.Nélio Mendon¢a e IPO Porto.

Aos palestrantes haviam sido, como ponto de partida para discussdo, colocadas
asseguintes questoes:

1-Como funciona no seu centro, o seguimento dos individuos com teste
genético positivo?

2- Comose processa o acesso dos portadores ao seguimento?
3-Sdoacompanhados portadores saudaveis comteste positivo?

4- Quaisasdificuldades queidentifica?



IPO LISBOA

RESULTADOS

As vdrias consultas especificas (mama, ovdrio e proéstata, colorretal e
melanoma) funcionam desde 2006 integrados na estrutura Clinica de Risco
Familiar (CRF), partilhando procedimentos, servicos administrativos, assim
como colaboragdo da Genética Médica, Psicologia e Enfermagem. Comum a
todos os grupos multidisciplinares da CRF é a articulagdo estrutural com a
equipa de diagndstico molecular permitindo intervenc¢do individualizada, ndo
sé na decisdo da terapéutica sistémica, mas também na decisdo das cirurgias
redutoras de risco (tanto nas doentes em vigildncia como nas portadoras
sauddveis), seja no grupo multidisciplinar que inclui a Ginecologia e a Cirurgia
pldstica e reconstrutiva, como na decisdo de mastectomia uni ou bilateral das
mulheres com cancro da mama ativo. O IPO Lisboa é centro da rede europeia
Genturis (10) nos grupos temdaticos 2 (S Lynch e poliposes), 3(Mama e Ovdrio) e 4
(outrassindromes hereditdrios).

Consulta de Risco Familiar de Cancro da Mama, Ovario e
Préstata

Os utentes sdo referenciados das consultas internas do Instituto e por
referencia¢cdo externa publica ou privada. O grupo multidisciplinar inclui
enfermagemdedicadaagestdodosdoentesefamiliasdurantetodo o processo,
em articulagdo com os médicos oncologistas, geneticistas e com o grupo de
diagndésticomolecular (que é parteintegrante do grupo multidisciplinar).

De acordo com a evidencia e acionabilidade de resultados a maioria dos testes
discutidos e prescritos a doentes com cancro da mama, ovdrio e prostata
incluiom,em 2023 osgenes ATM, BARD1,BRCA1,BRCA2, CDH1, CHEK?2, PALB2,
PTEN, RAD51C,RAD51D, STK11e TP53e genes associados a mismatch repair. A
taxa de dete¢cdorondaos 10-11% e a positividade para as reandlises com painel
multigénico para doentes que tinham sido apenas testados para BRCA1/2 foide
30de 386 (8%, dados de 2023). Foi apresentado o Protocolo de vigilancia destes
portadores, assim como as recomendag¢des da Genturis (10,11,12) ESMO (11) e
NCCN (13).



IPO LISBOA

RESULTADOS

ConsultadeRiscoFamiliarde Cancrodocolonerecto

Na consulta de Risco Familiar de Cancro de célon e recto sdo seguidos utentes
comsindromessem polipose e sindromes com polipose.

O Sindrome de Lynch, estd associado a um defeito no sistema mismatch-repair
(MMR) de transmissdo autossdmica dominante, associa-se a uma
carcinogénese acelerada, com aparecimento de cancro em idade jovem
(colorretal, endométrio, ovdrio, estbmago, intestino delgado, urotélio, SNC,
pdncreas e vias biliares), o risco de cancro colorretal é significativamente
diminuido pela vigilancia. Foi apresentado o Protocolo de vigilancia destes
portadores, assim como as recomendag¢des de ESMO (14), NCCN (15) e
EHTG/ESCP(16).

Na polipose associada ao gene APC, hd um defeito na via de sinalizagdo Wnt, é
uma sindrome autossémica dominante. O risco de cancro colorretal é de 80-
100% ao longo da vida e também hd manifestagdes extracdlicas (intestino
delgado, SNC, tiroide, figado, estbmago e pdancreas). Foi apresentado o
Protocolo instituicional de vigilancia destes portadores, e comparadas estas as
recomendag¢desdaNCCN (14).



ULS SAO JOAO

RESULTADOS

Esta ULS inclui uma consulta de Oncogenética que se articula com as vdrias
estruturas envolvidas no processo de diagnéstico e vigilancia. Na ULS Sdo Jodo
funciona o Unico centro publico do pais que disponibiliza acesso ao PGT-M
(Teste Genético Pré-implantatério - monogénica). Esta ULS é também centro
Genturis (10) para osvdrios grupos temdaticos: 1 (Neurofibromatose), 2 (SLynche
poliposes), 3(Mamae Ovdrio) e 4 (outrassindromes hereditdrias).

Consultade Oncogenética

Os utentessdo referenciados a Consulta de Oncogenética da ULS Séo Jodo, por
via interna ou externa. Apods identificagdo dos portadores (afetados e ndo
afetados) existe referenciagdo posterior, de acordo com a variante patogénica
identificada, para as vdrias Consultas de Alto Risco. Na consulta de Alto Risco
Cancrode Mama e Ovdrio, assegurada por cirurgiées oncolégicos, sdo seguidos
individuos com sindromes associados a VP nos genes BRCA 1 e 2, PALB2, CDH1
(individuos sexo feminino), PTEN, CHEK2 (individuos sexo feminino), ATM
(individuos sexo feminino), BRIP1, RAD51C, RAD51D e BARD1. Na consulta de
Alto Risco Tumores Digestivos, assegurada por cirurgides oncolégicos, sdo
seguidos individuos com sindromes associados a VP nos genes CDH1 (ambos os
sexos), CHEK2, ATM, MLH1, MSH2, MSHé6, PMS2, APC, MUTYH e STK11. A
consultade Oncologia Médica de Alto Risco é assegurada por oncologistas e sdo
seguidos individuos com sindromes associados a VP nos genes ATM (individuos
sexo masculino), CHEK?2 (individuos sexo masculino), DICER1, FH, FLCN, NF1,
TP53,PTEN,RB1,RET, SDHs, SUFU, e VHL.



ULS SAO JOAO

RESULTADOS

Em 2019, foicriada a Consulta de Grupo de Oncogenética Multid isciplinar onde
sdo discutidos critérios de alargamento de estudo genético de familias com
sindrome hereditdrio sem diagnéstico genético estabelecido e o protocolo de
vigildncia em portadores de variantes em genes de moderada e baixa
penetrdncia. O grupo multidisciplinar inclui enfermagem dedicadaq,
oncologistas, geneticistas e os cirurgides oncoldégicos responsdveis pelas
Consultasde AltoRisco.

Os portadores de variantes de significado desconhecido (VUS) séo reaval iados
de 2/2 ou 3/3 anos sendo solicitada, no momento da reavaliagdo e sem custo
adicional, areclassificagdo daVUS aolaboratério que realizou o estudo prévio.

Em todas estas consultas, os portadores sdo vigiados de acordo com as
guidelines erecomenda¢desda ERN-GENTURIS (10,11,16-30),ESMO(11,14) e
NCCN (13,15). Os portadoresemidade pedidtricasdo seguidos nas consultas de
Alto Risco de Hemato-oncologia e Gastrenterologia pedidtricas.

PGT-M (Teste Genético Pré-implantatério—monogénica)

A ULS Sdo Jodo é o Unico centro publico do pais a realizar Teste Genético Pré-
implantatério para doenca monogénica (PGT-M), no caso de doentes
portadores de PV identificada e com risco de transmissdo & descendéncia.
Recebe doentes de todo o pais que pretendam e sejam elegiveis para a sua
realizagdo.



ULS SAO JOAO

RESULTADOS

Na apresentacdo elaborada pela Dra. Sandra Silva-Soares, foi explicada a
necessidade de uma consulta de aconselhamento genético explicando ao casal
o risco de transmissdo a descendéncia, os tratamentos e intervengdes possiveis
paraevitar atransmissdo davarianteincluindo diagnéstico pré-natal ou PGT-M.
Foi ainda salientada a necessidade de referenciagdo o mais rapidamente
possivel (inter-hospitalar ou através de um mail - umr@ulssjoao.min-saude.pt),
comdescricdodasituagdoclinicaerelatériodavarianteidentificadae dadosdo
portador. Para variantes de genes ainda ndo autorizados é necessdria
autorizagdo pelo Conselho Nacional de Procriagdo Medicamente Assistida.
Este pedido serd realizado pelo centro de medicina da reprodugdo apods se
verificarem critérios de inclusdo paratratamento. A maioria destas variantesem
novos genes implica a criagdo de pré-testes genéticos e diagndstico
embriondrio no laboratério Universkitair Ziekenhuis Brussel (ndo é possivel em
Portugal).

Asmaioresdificuldades/limitacoesreferidas foram:
- a idade limite para o procedimento: 40 anos da mulher para técnicas de

Procriagdo Medicamente Assistida—PMA-no nosso paisno SNS;
- alistadeesperaédecercade 14 meses paratratamento;

«aimpossibilidade emrealizar PGT-M nas situagdes de produgdo independente
pelofactode ndoser possivel criar pré-testes genéticos paraidentificagdoda VP
nosembrides (ndo é possivel obterinformagdo genéticadodadorno SNS).

« Individuo comfilhosauddvel esem a VP-sem critérios para o procedimentono
SNS.



ULS ALTO AVE

RESULTADOS

Até 2019, os utentes eram referenciados a consulta de Genética do Hospital de
Braga, o que restringia de algum modo o acesso a teste genético. Desde 2020
foram implementadas as seguintes consultas na ULS: Gastro Vigilancia e Risco
(2020), Consulta de Risco Familiar (2021) e Consulta de Genética (2022). A
Consulta de Risco Familiar, a cargo da Oncologia Médica, comecgou por seguir
doentes com teste genético positivo e diagnostico oncolégico prévio. No
entanto, desde 2023 passaram a incluir no seguimento também os portadores
sauddveis comteste genético positivo.

Existe documento interno que descreve o objetivo das consultas, painéis
multigénicos aser prescritosface as patologias e informagdo de que é utilizado o
template de consentimento da DGS. Hd protocolo interno de vigilancia em
elaboragdo.



HOSPITAL NELIO MENDONCGCA

RESULTADOS

Desde 2018, que funciona a Consulta de Risco Familiar de Cancrode Mama e de
Ovdrio, que tem reunido informag¢do sobre todos os portadores de
predisposicdo genética ou com histéria familiar relevante, ainda que ndo
testados. Desde 2019, com a participagdo da Genética Médica, passou a testar
proactivamente osutentescomindicag¢do parateste diagnostico e preditivo.

Em paralelo existe desde 2011 a Consulta de Pélipos e Risco Familiar com os
mesmos objetivos (vigilancia especifica de utentes de alto risco). Com a abertura
da consulta de Genética Médica a evolugdo foi sobreponivel sendo que em 20 de
junho de 2022 abriu oficialmente a Clinica de Risco Familiar com a defini¢do de
varios elos clinicos dentro da prépria instituicdo, necessdrios ao funcionamento
da clinica (Dermatologia, Imagiologia, Cirurgia Plastica, outros). Os elos foram
definidos pelos diretores de servico das respetivas especialidades e
reconhecidos como tal perante a dire¢do clinica. Desde entdo foi atribuida a
clinica um elemento de enfermagem que realizou formacgdo especifica nesta
drea e que acompanha as vdrias consultas: na realizagdo de genogramas, na
gestdo do arquivo genético, na gestdo do email que serve de contacto com a
populacdoearestanteinstituicdo.



IPO PORTO

RESULTADOS

A Consulta de Genéticado IPO Porto articula-se com o Laboratério de Genéticae
com as vdrias consultas que fazem gestdo de risco dos portadores de variantes
patogénicas associadas a cancro hereditdrio. Foi exposto o funcionamento de
uma destas consultas,a C.Endocrinologia-Risco Familiar.

Consultade Endocrinologia-Risco Familiar

Muitas das neoplasias enddécrinas (carcinomas medulares da tiroide,
feocromocitomas/paragangliomas, tumores hipofisdrios e das paratiroides)
surgem frequentemente no contexto de sindromes genéticosfamil iares.

Assim sendo, surgiu em 2022 a necessidade da criagdo de uma Consulta de
Endocrinologia de Risco Familiar no IPO Porto, em articulagdo com o Servigo de
Genética Médica que referencia os portadores assintfomaticos identificados no
processorastreio sequencial asfamilias afetadas.

A vigilancia do risco de neoplasias enddcrinas hereditdrias apresenta
especificidades relativamente as de outras dreas, uma vez que exige uma
vigilncia ndo sé clinica e imagiolégica, mas também analitica, muitas vezes
com necessidade de realizagdo de provas dindmicas laboratoriais na drea da
Endocrinologia.

A centralizagdo destes individuos numa consulta dedicada tem permitido
uniformizar procedimentos através da criagdo de protocolos de vigilancia,
fomentar ainvestigacdo clinica nesta drea e estabelecer um balango, por vezes
dificil, entre a dete¢do precoce de neoplasias e a evicgdo de procedimentos
diagnodsticos potencialmente causadoresdeiatrogenia e stress psicolégico para
esta populagdo.



RESULTADOS

Papel da Enfermagem

Duas enfermeiras (ULS Sdo Jodo e IPO Lisboa) reforcaram o papel que a
enfermagem ftem na gestdo das necessidades destes individuos em risco,
acompanhando oseu percursode cuidados.

As experiéncias de ambas, nas duas instituigdes, ndo sdo completamente
sobreponiveis. Na ULS Sdo Jodo a enfermeira participa na Consulta de Grupo
Oncolégico de Mama, colabora naidentificagdo dos doentes com critérios para
teste genético e funciona como elo de ligagdo com a restante equipa
multidisciplinar, incluindo a articulagdo com as consultas de alto risco. Além
disso, prioriza o agendamento da Consulta de Oncogenética com foco no
diagnodstico genético atempado para otimizar a decisdo terapéutica. Assegura
também a gestdo de consultas de Oncogenética para os familiares em risco,
sendo aindaresponsdavel pelo arquivo dos processos familiares de acordo com a
legislagdo emvigor. Foireferido o conceito de nurse navigator.

No IPO Lisboa a enfermagem participa com a equipa médica na priorizagdo de
todos os pedidos, de forma a garantir o diagndstico genético atempado aos
doentescomimplicagbes terapéuticas acurto prazo. Além da elaboragdo inicial
dos ficheiros e genogramas, colaboram no circuito entre as vdrias consultas (por
exemplo marcagdo de consulta de risco apds identificagdo de variante
associada a cancro hereditdrio), na gestdo das consultas de Genética Médica a
familiares em risco e no cumprimento dos protocolos de vigildncia. Funcionam
como o elo de ligagdo com os diversos servicos que colaboram com a CRF,
destacando-se a articulagdo com a Unidade de Patologia Molecular (UIPM).
Sdo também responsdveis, em conjunto com a Unidade de Psicologia, pela
avalia¢do do distress em portadores BRCA1/2 e portadores de variantes de
outros genesassociadosacancrodamama, ovdrio e préstata.



RESULTADOS

Geneética Médica

Os especialistas de Genética Médica s@o essenciais no aconsel hamento pré e
pos-teste e na elaborag¢do dos planos de vigildncia. Na maior parte das
estruturas de sadde, apds o resultado do teste, ndo participa no seguimento
ativo dos individuos com variantes patogénicas. Mantém-se presente na
identificagdo dos familiares e na gestdo das opgdes reprodutivas
(nomeadamente PGT-M), além da participagdo com os vdrios grupos
multidisciplinaresnasdiscussdes de casos, variantes e orientagdes (31).



DISCUSSAO

Na discussdo aberta a todos os intervenientes foram realgados os seguintes
pontos:

Articulagéio com a Medicina Geral e Familiar

Dado que a medicina geral e familiar (MGF) tem mais formagdo na prevengdo e
promoc¢do geral da sadde que a maior parte das especial idades hospitalares, é
desejdvel a sua colabora¢do. A MGF tem como matriz o acompanhamento
holistico, ao longo de todo o ciclo de vida dos cidaddos. Aqui incluem-se os
cuidados preventivos a quem tem um risco aumentado de uma determinada
patologia, como sdo os cidaddos incluidos neste documento. Dominar, de forma
atualizada, conhecimento especificos, pode ser desafiante para a MGF, sendo
necessdrio um didlogo permanente com os colegas que trabalham
exclusivamente com estas patologias, num quadro de escassez de individuos
portadores de VP, associadas a cancro hereditdrio em cada lista de utentes. No
entanto, para o Médico de Familia, a gestdo dos cuidados preventivos aos
individuos portadores de VP, associadas a cancro hereditdrio é desafiante por
trés motivos:

« Dificuldade natransmissdodeinformagdo clinicasobre o risco genético;

« Desafio do conhecimento especializado atualizado sobre o risco genético e
escasso numero de individuos portadores de VP, associadas a cancro
hereditdrioem cadalista de utentes;

« Obstdculos na obtencdo de meios complementares de diagnéstico e
terapéutica (MCDTs) e naintegragdode cuidados;



DISCUSSAO

Adificuldade natransmissdo de informacgdo clinica sobre o risco clinico prende-
se com as limitagdes legais a inscrigdo, nos Sistemas de Informagdo, de
informagdo genética. A exigéncia de separa¢do da informagdo genética, para
prevenirdiscriminag¢do dosindividuos, comoreferido no quadrolegisl ativo atual
[Lein.212/2005 de 26 de janeiro (Informagdo genética pessoal e informagdo de
saude) e suaregulamentagdo Decreto-Lein.2131/2014 de 29 de agosto], torna
o seguimento, dos portadores sem diagndstico prévio de cancro, dificil pois ndo
existe acesso a plataformas ou arquivos que o permitam. Embora no processo
clinico eletrénico seja possivel incluir notas confidenciais, as mesmas sé sdo
acessiveis ao médico que as registou o que inviabiliza o seguimento (se esse
médico deixar de fazer consultas nesse local, por exemplo). Uma das propostas,
durante adiscussdo, foide obterfeedback da SPMS de forma a que seja possivel
no registo de saude eletrénico, controlo de acesso a informagdo genética, de
forma restrita, de forma a que, quem efetivamente colabora, seja na estrutura
hospitalar ou no centro de saude, na gestdo de risco dos utentes, util ize os dados
deformasegura.

Existem obstdculos & prescricdo de MCDTs necessdrios (alguns apenas
disponiveis ou requisitados a nivel hospitalar) para a dete¢do precoce do cancro
pelo Médico de Familia e a intfegracdo de cuidados. Para debelar estas
dificuldades, serd de implementar formacgdo bidirecional sobre procedimentos
e processosdoscentrosdesalde e dasestruturashospitalares, encontrar pontos
de contacto e, na gestdo do risco hereditdrio de cancro identificar articulagdo
para beneficio dos utentes, nomeadamente: o que é desejdvel que se faca nos
centros de salde, o que pode ser partilhado (gestdo da vigilancia rad iolégica) e
o que é absolutamente necessdrio fazer nos hospitais (cirurgias redutoras de
risco) e o que pode ser fundamentalmente realizado nos centros de satde como
por exemplo, o caso de uma mulher portadora de uma VP BRCAT ou BRCA2,
aposterrealizadoambas ascirurgiasredutorasde risco poderiadiminuir asidas
ao hospital, se houvesse articulagdo com os colegas de MGF.
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Articulagéio em Rede

Além da articulagdo com a MGF, dada a complexidade das necessidad es destes
individuos, é provdvel que a maioria dos centros, mesmo que com consultas
especificas, necessite de se articular em rede com outros (por exemplo, sé hd um
hospital publico que permite acesso a PGT-M. Este factorealca anecessidadede
haver acordo sobre orientagbes de seguimento, conhecimento dos servigos
disponiveis na rede e critérios para mais eficaz referenciagdo a outros centros
(se necessdrio).

Insfraestrutura

O aumento crescente daidentificagdo deindividuos com teste genético positivo
ndo foi acompanhado do aumento dos recursos estruturais necessdrios ao seu
seguimento. Esta situagdo é evidente no acesso a estruturas multidisciplinares,
na dificuldade sentida na gestdo da informagdo genética em rede, no acesso a
equipamentos necessdrios para a gestdo de risco (Ressondncia magnética (RM)
mamdria, RM abdominal, colangiopancreaticografia por RM, RM de corpo
inteiro, aparelhos e salas de colonoscopia, tempos de bloco cirirgico) assim
como recursos humanos com tempo alocado. Tal levou a que vdrias estruturas,
apesar de providenciarem acesso a teste genético, referenciem depois deste os
utentes com teste positivo para centros, considerados de referéncia, e que
montaram previamente grupos multidisciplinares. Dado que nestes centros o
numero de individuos em risco identificados também aumentou
exponencialmente nos Ultimos anos, ndo tem sido sempre possivel incluir

atempadamente novos utentes, referenciados do exterior, paraseguimento
Constata-se assim uma pressdo crescente sobre as estruturas j& existentes,

embora também se tenha observado a implementagdo progressiva de novas
equipas, em centros onde as mesmas ndo existiam, como foi o caso da ULS do
Alto Ave, do Hospital Nélio Mendonc¢a, ULS Trds-os-Montes a Alto Douro, ULS
Almada-Seixal e ULS de Braga (nos 2 Gltimos casos, jd em 2024). Estas unidades
comecaram por implementar seguimento dos doentes com cancro e gestdo do
seu seguimento tendo em considerac¢do as suas especificidades genéticas.
Vdriastém alargado, progressivamente, asua agdo aos familiares ndo afetados
com teste positivo. e EEE
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Foi discutida a infraestrutura minima, a implementar nos centros onde estes
utentes sdo identificados. Ndo houve acordo sobre se o espaco fisico deveria ser
claramente separado. Embora ideal, para arquivo, para permitir ponto fixo de
apoio administrativo, de gestores do doente (no formato patient ou nurse
navigator como j& implementado em algumas unidades) e reunibes
multidisciplinares, pode nem sempreser possivel, dadas aslimitagdes de espaco
nasunidades.

Concordou-se que a articulagdo funcional das equipas é fundamental. Em cada
local, deve ser definida uma equipa que tenha em consideragdo as orientagdes
clinicas e as necessidades dos utentes, adaptadas se possivel as
particularidades de cada estrutura de satde e potenciando a utilizagdo dos
recursos profissionais da mesma. Estas equipas incluem vdrias especial idades,
que variam de acordo com as necessidades de seguimento de cada sindroma
hereditdrio. Idealmente o utente deve ter o seu médico incluido nestas equipas,
que deverdo integrar vdrios especialistas como “pontos de contacto” nos vdrios
servigos e estruturas que podem ser necessdriosdurante o percurso do doente.



DISCUSSAO

Gestor do doente [ Patient Navigator

A enfermagem especializada tem um papel muito importante na gestdo do
percurso destes utentes e seus familiares, como referido no encontro. Apéds a
identificacdo de uma variante patogénica num individuo e elaboragdo pela
equipa de um plano de vigilancia futuro, o gestor do doente colabora no
esclarecimento de dividas e operacionaliza¢do do plano aolongo dotempo. Foi
referido que, emboraseja maisfrequente aenfermagem ter este papel, o mesmo
tem sido alocado, em alguns centros, a outros profissionais (conselheiros
genéticos, psicédlogos). O mais importante serd entdo, em cada unidade de
saude, definir quem assume o papel de gestor do doente e como cada utente
pode contactar o seu gestor ao longo do seu percurso, de forma a que, além das
consultas e procedimentos marcados, possa ser orientado, em tempo
adequado, as questdes que surjam durante o seu percurso. Cada utente deverd
ter um cartdo com a identificagdo do seu gestor e contactos, incluindo email da
estruturaondesesitua aequipamultidisciplinar que o(a) segue.
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Orientagées/Guidelines

Dada a multiplicidade tanto de sindromas hereditdrios como de orientagdes de
seguimento, promovidas pelas vdrias sociedades (por exemplo de
Gastrenterologia, de Ginecologia Oncoldgica, efc.) nacionais e internacionais
[ERN-Genturis (10,11,16-30), ESMO (11,14), NCCN (13,15)], propde-se que,
sempre que existam, sejam seguidas as orientagdes da ERN-Genturis (10,11,16-
30) e da ESMO (11,14), recorrendo a outras sempre que estas ndo incluam
propostas para casos concretos. As orientfagdes nacionais existentes sdo
incluidas nas discussées multidisciplinares de casos concretos, mas raramente
estdo organizadas em orientagdes abrangentes. Vdrias estruturas
multidisciplinares no terreno tém protocolos de seguimento aprovados, sendo
que foi referido, a exigente dindmica de os atualizar frequentemente. Foi
realcado o papel de um plano de vigilancia atualizado, individualizado e
din@mico, para cada doente, que sirva como passaporte para a navegagdo dos
utentes pelas vdrias estruturas de sadde. O dinamismo deste passaporte refere-
se ndosé aatualizagdo das orientagdes de seguimento, mastambém a evolugdo
doriscododoente (porexemplosefezcirurgiasredutorasderiscooundo) (32).



PROPOSTAS/DESAFIOS

As principais propostasidentificad as para organizar a gestdo de risco de cancro
hereditdrio nos utentes em risco e permitir estabelecer de sinergias entre os
varios prestadores de cuidados a estes utentes, foram:

« Organizagdo ao nivel do diagnéstico, gestdo de risco e integragdo entre os
vdrios niveis dos cuidados de satde. A nivel individual serd necessdrio que cada
utente tenha consigo a informag¢do acerca da sua situagdo genética e plano
atualizados.

« Promover orientagbes no sentido de potenciar o uso mdximo das solugdes
tecnolégicas para trabalho em rede. Independentemente de consensos
nacionais (por exemplo das Sociedades Portuguesas ou de Grupos
Multidisciplinares especificos) o grupo de cancro hereditdrio da SPO deverd ter,
no seusite, link para as guidelines mais recentes da Genturis (10), ESMO (11,14)
e NCCN (13,15).

« Implementarafigurado gestor doutente nosvdrios centros.

« Ainformagdo acerca da suasituagdo genética e plano de cada utente, deverd,
idealmente, estar expressa num documento base, tipo passaporte, a promover
pelogrupodecancrohereditdrioda SPO.

Os centros nacionais pertencentes a redes europeias (p.ex. ERN-Genturis)
devem colaborar na divulgagdo as atualizagdes mais relevantes assim como
oportunidades de colaborag¢do nacional.

Vdrias das estruturas envolvidas no acesso a teste genético, assim como de
seguimento de utentes com risco genético confirmado, iniciaram atividade
depois do workshop promovido pelo grupo de cancro hereditdrio em setembro
de 2023 (ULSTMAD e ULS Braga, por exemplo). Serd necessdrio manter
comunica¢do em rede pois as estruturas estdo sobrecarregadas
(nomeadamente no acesso a MCDTs) sendo desejavel manter a partilha de
experiéncias com intuito organizativo, dentro do sistema de satde, para reduzir
duplicagdes e otimizar a gestdo que osindividuosem risco de cancro hereditdrio
necessitam.




CONCLUSAO

A participacdo de vdrios grupos profissionais de diferentes estruturas do
sistema nacional de satdde, assim como de associacdes de doentes, permitiu
identificar limitagoes da gestdo de risco de cancro hereditdrio, em Portugal e
propor dreas de intervencdo. Este processo é dindmico, sendo necessdrio
manter canais de comunicag¢do intra e interinstitucional, assim como recorrer as
sociedades cientificas e associagbes de doentes para a infegragdo das
orientacdes sobre organizagdo, infraestrutura e orientagdes técnicas de
seguimento. A implementacgdo do rastreio em duas importantes sindromes de
cancro hereditdrio dos adultos, como prevista no Despacho n.2 13227/2023 é
também reconhecida como um passo decisivo para a integrag¢do da gestdo do
riscode cancro hereditdrio anivel nacional.
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ANEXO I

12:45- 14:00 ‘Almoco
ATRTIRTETY |Workshop
(participac3o de todos os convidados)

Elaboragdo do documento orientador
biidlleaadl  sobre seguimento de individuos em
risco genético de cancro hereditario (parte 1)

15:30 - 16:00 ‘ Coffee Break

Elaboragdo do documento orientador
RELEEELN sobre seguimento de individuos em
risco genético de cancro hereditario (parte I1)

Questdes orientadoras do workshop
1- O que implica seguir estes utentes?

1.1- Identificacio das necessidades nas cuidados de satde primarios

Sindromas associados a genes de alta penetréncia (BRCA1/2, 5 Lynch, Polipose familiar,
por exemplo)
- Sindromas associados a genes de média/baixa penetrancia
1.2- Identificagio das necessidades nos hospitais
-Sindromas associadas a genes de alta penetréncia (BRCA1/2, S Lynch, Polipose familiar,
por exemplo)
- Sindromas associados a genes de média/baixa penetrancia
1.3- Qual o modelo de colaboragao: possivel articulagao em rede ao longo de todo o
acompanhamento dos utentes?

2- Ori de i mais r
- Em atualizac3o o documento PROGO (a divulgar)
- Critérios minimos a discutir por todos

WWW .SPONCOLOGIA.PT

WOERKSHOP

SEGUIMENTO DOS INDIVIDUOS
COM RISCO GENfTI(;O DE
CANCRO HEREDITARIO

A sustentabilidade dos sistemas de salde exige uma abordagem global
centrada na promogdo da salde dos cidadaos. As medidas gerais de pro-
mocdo da salde permitem aumentar a esperanca média de vida evitando
as doengas cronicas. Por outro lado, a identificagao de situagGes concretas,
passiveis de prevencao através de atitudes especificas, individualizam, no
contexto geral da promogao da satde, os cuidados a prestar aos individuos.

Com o aumento do acesso a testes genéticos na pratica clinica, estdo a ser
identificados um nimero crescente de individuos em risco de cancro he-
reditario, cujo seguimento nao é contemplado na maioria das instituicdes
de satde. Com este workshop o grupo de cancro hereditario da Sociedade
Portuguesa de Oncologia pretende promover a divulgacao e discussao dos
modelos ja implementados em algumas instituigfes, promover o envolvi-
mento da Medicina Geral e Familiar na gestao do risco destes utentes, e
promover a elaboragao das orientagdes minimas para a gestao do risco do
cancro hereditario.

Posteriormente, a versdo consensualizada destas orientacoes sera dis-
ponibilizada para discussdo publica, nomeadamente envolvendo as asso-
ciagbes de doentes

Publico alvo:

Médicos e outros profissionais de satide envolvidos na identificagao,
referenciagao e gestao de risco de individuos identificados com teste
genético positivo associado a risco de cancro.

® Associagdes de doentes.
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RISCO GENETICO be

CANCRO HEREDITARIO

29 de Setembro
2023

Hotel Dom Pedro
Lisboa

PROGRAMA

9:00 - 9:30 | Check in
Sessdo de abertura
9:30 - 10:00

Dr*. Graga Freitas - Diretora Geral do Satide
Prof. Dr. Miguel Abreu - Presidente da SPO

Seguimento dos individuos com
risco genético de cancro hereditério:
elencar dos problemas e objetivos
da reunido.

Sandra Bento - Hospital de Santarém
Maria Lopes de Almeida - Hospital de Brago

10:00 - 10:20

Papel das equipas de enfermagem no

seguimento dos individuos com risco

genético de cancro hereditério:
exemplos de dois centros.

Luzia Garrido - Centro Hospitalar Universitdrio de So Jodo

Paula Rodrigues - IPO de Lishoa

10:40 - 10:50 |ETIATTTT T
[[E{ IR Coffee Break

Modelos de organizagédo do seguimento
dos individuos com risco genético de

m cancro hereditério.

Sara Cdmara & Rosa Neto Silva - Hospital Dr Nélio Mendonga (Sesaram)
(Carolina Carvalho - Hospital Nossa Senhora da O) ' (Guimardes)
Susy Costa - Centro Hospitolar Universitdrio de Sdo Jodo

Jodo Silva & Pedro Souteiro - IPO do Porto

Isalia Miguel & Isadora Rosa - IPO de Lishoa
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ANEXO Il

Questoes

Informacgéo recolhida a Nivel Nacional

Como funciona a
nivel Nacional o
seguimento dos
individuos com
teste genético
positivo?

Existem estruturas em vdrios centros, nomeadamente de Consultas de Risco
Familiar que seguem estes individuos de acordo com a patologia oncolégica
predominante no fendtipo familiar / sindroma hered itdrio identificado (por
exemplo Mama/Ovdrio/Préstata; Tumores Digestivos; Melanoma; Oncologia
Médica; Hemato-Oncologia Pedidtrica; Gastronterologia Pedidtrica;
Endocrinologia).

Em alguns centros foram referidas discussées multidisciplinares com regularidade
varidvel, para discusséo de casos particul ares ou familias atipicas, revisdo de VUS
e de guidelines (p.e reunido de Grupo Multidisciplinar de Oncogenética, reunides
regulares entre clinicos e biologistas moleculares, etc.)

Néo é claro quanto do universo dos individuos com teste genético positivo,
nomeadamente sem diagnostico de cancro, é coberto pelas estruturas existentes.

Como se processa
O acesso dos
portadores ao
seguimento?

Referencia¢do da consulta de Oncogenética /Médico responsdvel pelo diagndstico
genético para as Consultas de Risco Familiar na prépriainstituicdo ou hospitais onde
esteseguimento exista.

Com o aumento de individuos identificados e os multiplos e complexos recursos
necessdrios & gestdo do seu risco de cancro, os considerados hospitais de referéncia
ndo viram aumentados os recursos especializados (infraestrutura, equipamento e
recursos humanos) necessdrios para este seguimento, pelo que os médicos que
identificam estes utentes deverdo articular-se com estruturas dentro dos proprios
centrosouem centrosonde oseguimento sejavidvel.

Sdo acompanhados
portadores
saudaveis com
teste positivo?

No geral, admite-se que todos os portadores afetados sdo seguidos, em consultas de
Oncologia com maior ou menor articulagéio com as estruturas institucionais
necessdriasavigildnciaereducdoderisco.

Emrelacdo aosutentessem cancrovdrias estruturas osseguem

em consultas de Risco Familiar estruturadas. Vdrios centros comegaram a sua
abordagem, em consultas especificas pelos utentes com cancro e teste genético
positivo e planeiam alargar este seguimento aos utentessem d iagnostico de cancro.

Quais as
dificuldades
identificadas?

- Falta de espaco fisico;

- Falta de recursos humanos dedicados (geneticistas,
gastroenterologistas/anestesistas, enfermeiros, etc.);

- Aumento do nimero de individuos com critério para estudo genético -
implicagdes na capacidade de resposta atempad a;

- Custo estudo genético elevado;
- Dificuldades no cumprimento dos programas de vigiléincia nomead amente no
que se refere aos exames endoscopicos especialmente os sob anestesia,
radiolégicos (equipamento e tempos de esperas) e consultas de especialidade;

- Reniténcia/recusa do portador em informar a condi¢éo genética aos familiares
com critérios para estudo;

- Falta de critérios sobre alta/transferéncia de cuidados das Consultas de Risco
Familiar.

-Falta de tempos operatérios/longas listas de espera para as cirurgias
preventivas.
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