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MEDICINA DE PRECISAO E A ONCOGENETICA: PANORAMA
ATUAL E DESAFIOS FUTUROS NO BRASIL

Giovana Nunes Marcelino'

RESUMO:

Objetivo: elaborar um panorama da medicina de precisao no Brasil, evidenciando seus desafios e
oportunidades, analisando os fundamentos bioéticos e juridicos que contribuiram para estabelecer
a regulamentagdo atual do acesso aos recursos da oncogenética, a luz do Estatuto da Pessoa com
Cancer. Metodologia: revisdo narrativa elaborada a partir de pesquisa bibliografica em bases
nacionais ¢ internacionais, publica¢des especializadas e a legislagcdo brasileira vigente, a fim
explorar o cenario brasileiro (atual e perspectiva futura) da medicina de precisdo ¢ a
oncogenética. As pesquisas foram realizadas nas plataformas PubMed e SciELO utilizando os
termos ‘“‘oncogenética”, “medicina de precisdo”, “medicina”, “estatuto”, ‘“cancer”, “Brasil”,
“legislacdo”, “bioética” e “oncologia” associados ou separadamente com o filtro de data de
publicacdo de 2014 a 2024. Foram selecionados artigos com resumo disponivel e, apds leitura,
foram classificados de acordo com a relevancia e qualidade, e incluidos para andlise final
juntamente com as legislacdes brasileiras que se enquadraram dentro dos critérios
pré-estabelecidos. Conclusdo: A pesquisa analisou o panorama atual da medicina de precisdo e
da oncogenética no Brasil, destacando avancgos, desafios e perspectivas. Esses campos promovem
tratamentos personalizados, mas enfrentam barreiras como desigualdade de acesso, falta de
politicas publicas e alto custo de exames. Superar tais desafios requer investimentos, capacitagao
e politicas integradas.

Palavras-chave: medicina de precisdo; oncogenética; cancer; bioética; Brasil.

Abstract:

Objective: To outline the landscape of precision medicine in Brazil, highlighting its challenges
and opportunities, and analyzing the bioethical and legal foundations that contributed to the
establishment of current regulations on access to oncogenetic resources, in light of the Cancer
Patient Statute. Methodology: This narrative review was developed through bibliographic
research in national and international databases, specialized publications, and current Brazilian
legislation, to explore the current and future outlook of precision medicine and oncogenetics in
Brazil. Searches were conducted on PubMed and SciELO platforms using the terms
“oncogenetics,” “precision medicine,” “medicine,” “statute,” “cancer,” ‘“Brazil,” “legislation,”
“bioethics,” and “oncology” either in combination or separately, filtered by publication dates
from 2014 to 2024. Articles with available abstracts were selected, classified based on relevance
and quality, and included for final analysis along with Brazilian legislation that met
pre-established criteria. Conclusion: The research analyzed the current landscape of precision
medicine and oncogenetics in Brazil, emphasizing advances, challenges, and perspectives. These
fields promote personalized treatments but face obstacles such as unequal access, lack of public
policies, and high testing costs. Overcoming these challenges requires investment, professional
training, and integrated policies.

Keywords: precision medicine; oncogenetics; cancer; bioethics; Brazil.
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1 INTRODUCAO

Em 2011, o conceito de medicina de precisdo foi introduzido pela primeira vez em um
relatorio da Academia Nacional de Ciéncias dos Estados Unidos da Ameérica, que sugeria os
fundamentos para criar uma nova classificagdo das doengas fundamentada na biologia molecular
(PRAINSACK B, 2017). No projeto americano Precision Medicine Initiative, langado pelo
ex-presidente dos Estados Unidos da América Barack Obama em 2015, a definicdo atual de
medicina de precisdo €: “uma abordagem emergente para o tratamento e prevengao de doencas
que leva em consideragdo a variabilidade individual em genes, ambiente e estilo de vida de cada
pessoa”. Tal projeto foi realizado pelo National Institutes of Health (NIH), visando impulsionar
pesquisas nesse campo, acreditando que a medicina de precisdo tem o potencial de "inaugurar
uma nova era na forma como tratamos e diagnosticamos doencas" e esperando reduzir os gastos
com saude (NIH, 2016).

A medicina de precisdo desenvolve técnicas para a customizacdo de atendimentos de
saide objetivando maximizar a eficacia dos tratamentos e a prevencdo de doencas, agregando
valor aos cuidados de saude, melhorando resultados e reduzindo custos. Ela representa uma
abordagem inovadora e personalizada na area da saude, focada nas caracteristicas individuais de
cada paciente. Ela leva em consideragdo fatores genéticos, ambientais ¢ de estilo de vida para
personalizar o diagnéstico, tratamento e prevencdo de doengas. (ARAUJO e GUINDALINI,
2022). A deteccdo de mutagdes no cancer envolve um processo integrado, no qual nenhum
componente deve ser considerado isoladamente mais relevante do que os outros, pois cada parte
interage e influencia as demais. Tanto os componentes individuais quanto suas combinagdes
podem resultar em erros de diagnostico, como falsos positivos ou negativos. Portanto, os
componentes de um sistema de deteccdo de mutagdes no cancer ndo devem ser tratados como
solucdes prontas para uso imediato - "plug and play" (XIAO, 2021).

O aspecto fundamental da medicina de precisdo ¢ a énfase em informag¢des mensuraveis
do paciente, como suas predisposicdes genéticas, héabitos de vida, alimentagdo e registros
clinicos, que devem ser organizados em perfis individuais. A personalizagdo implica uma analise
detalhada de dados mensuraveis do individuo em diferentes fases de saude e doenga ao longo de
sua vida. E crucial destacar que esses dados ndo sdo qualitativos e ndo incluem relatos pessoais
sobre as experiéncias de vida e satide, mas sim informagdes estruturadas, digitalizadas e
quantificadas. Dessa forma, a medicina de precisdo busca interpretar um amplo conjunto de
informagdes, investindo no desenvolvimento de tecnologias computacionais capazes de processar
simultaneamente grandes volumes de dados (PRAINSACK B, 2017).

Sob essa perspectiva mais ampla, a gendmica deixa de ser o Unico foco e passa a
compartilhar o palco com outros elementos, mantendo, contudo, sua importancia central. A
confiang¢a no determinismo genético sofreu um forte abalo no meio cientifico apds a conclusdo do
mapeamento do genoma humano ¢ a divulgacdo de resultados de estudos de varredura genética,
que demonstraram o limitado poder preditivo dos genes. Assim, a medicina de precisdo adotou
um modelo tedrico mais complexo, incorporando a interagdo entre genes em varios niveis
moleculares, como protedmica, metabolomica e epigenética, além de considerar fatores
ambientais e habitos de vida na predisposi¢ao a doengas (IRIART, 2019).

Apesar da medicina ha muito tempo utilizar informagdes individuais como idade,
historico familiar e estilo de vida para conduzir o raciocinio clinico, o que ¢ realmente inovador
na medicina de precisdo ¢ a inclusdo da genética: a utilizacdo de informagdes sobre o perfil
genético do individuo e sua relagdo com o desenvolvimento de doencas e a resposta aos
tratamentos (NEGRI e UZIEL, 2020).



A medicina de precisdo inclui, também, a oncogenética, uma area da oncologia que utiliza
informacdes genéticas dos pacientes ou de seus tumores como biomarcadores para diagndstico,
prognoéstico e tratamento. Na pratica clinica, informagdes genéticas sdo obtidas principalmente
por dois tipos de testes: um realizado no tumor, que auxilia no diagnostico ou na determinacao de
tratamentos baseados em mutacdes tumorais; e outro em células normais, que verifica
caracteristicas genéticas do individuo e identifica mutacOes hereditdrias que aumentam a
predisposi¢cdo ao cancer. Para entender a origem do cancer, ¢ crucial compreender as mutagdes
que alteram a sequéncia do DNA. As mutagdes somaticas, encontradas apenas nas células
tumorais, acumulam-se devido a danos sofridos durante a carcinogénese e estdo relacionadas a
fatores externos, como exposi¢cdo a carcinogenos ¢ habitos de vida. Essas muta¢des ndo sdo
hereditarias. Ja4 as mutagdes germinativas ocorrem no espermatozoide ou no o6vulo e sdo
hereditarias, presentes em todas as células dipldides do organismo. Essas mutagdes podem ser
identificadas por meio de sequenciamento genético dos genes associados a predisposicao
hereditaria ao cancer. Cerca de 90% dos casos de cancer sdo causados por mutagdes somaticas €
associados a fatores de risco externos, como tabagismo e exposi¢do a radiacdo, enquanto os
canceres hereditarios, que resultam de mutacdes germinativas, representam aproximadamente
10% dos casos (ARAUJO ¢ GUINDALINI, 2022).

Logo, este estudo objetiva refletir, cultural e eticamente, sobre os desafios atuais e futuros
da incorporagdo de novas biotecnologias de diagndstico e tratamento de cancer no Brasil;
apresentar novas tecnologias para o diagnostico e tratamento do cancer, considerando questoes
estruturais e éticas envolvidas; analisar fundamentos da bioética e do direito que contribuiram
para estabelecer a disciplina normativa atual do acesso aos recursos da oncogenética sob a
perspectiva do Estatuto da Pessoa com Cancer; avaliar o estado atual da legislagdo que apregoa
os direitos dos pacientes quanto as demandas oncoldgicas, tendo em vista a fundamentalidade dos
direitos a vida e a satde; identificar e avaliar criticamente os fundamentos que evidenciam o
descompasso entre o acesso aos testes genéticos e a legislagdo regulatoria que limita a
incorporacdo da cobertura e a solicitagdo destes testes. Portanto, a justificativa deste estudo esta
pautada na apreciacdo das necessidades legislativas e cientificas em relagdo a medicina de
precisdo e a oncogenética no Brasil.

2 METODOLOGIA

Este estudo constitui uma revisdo narrativa que possui como plataformas de pesquisas o
SciELO e o PubMed. Para a selecdo inicial de artigos e coleta de dados, foi feita uma pesquisa
qualitativa e quantitativa utilizando os descritores “medicina de precisdo” AND “oncogenética”
com filtro de 2014 a 2024 a fim de ter uma nog¢do geral acerca do assunto a ser trabalhado. Apds
isso, baseando-se nos resultados encontrados, novas pesquisas mais detalhadas e especificas
foram realizadas utilizando os termos “oncogenética”, “medicina de precisdo”, “medicina”,
“precisdo”, “estatuto”, “cancer”, “Brasil”, “legislacdo”, “bioética” e “oncologia” associados ou
separadamente nas duas plataformas de pesquisa escolhidas. Os critérios de inclusdo foram: data
da publicagdo (2014 a 2024), profundidade e proximidade em relagdo ao tema abordado
(medicina de precisdo e oncogenética), acesso ao texto completo, exemplos de panoramas da
medicina de precisdo em outros paises para fins comparativos e nivel de informagdo acerca do
assunto no Brasil. Em seguida, foi realizada uma analise critica dos estudos obtidos, por meio da
leitura minuciosa de todos os artigos selecionados, visando garantir a relevancia e a qualidade dos
estudos incluidos na andlise. Por fim, foram selecionados 35 artigos cientificos, além de 5 leis
federais brasileiras, que se enquadrar dentro dos critérios pré-estabelecidos. O trabalho sera
organizado em se¢des (resumo, introdu¢do, metodologia, resultados e discussdo e conclusdo).



3 RESULTADOS E DISCUSSAO

3.1 Desafios atuais e futuros da incorporacido de novas biotecnologias de diagndstico e
tratamento de cincer

A pesquisa "Futuro das Tecnologias de Diagnoéstico e Tratamento do Cancer no Brasil"
(FTTC), conduzida pelo CEE-Fiocruz, coletou dados de 9.692 médicos de dez sociedades
oncologicas brasileiras. Os participantes compartilharam suas percepcdes sobre o acesso ao
diagnostico e tratamento do cancer nas esferas publica e privada, além de suas expectativas em
relagdo a novas tecnologias entre 2019 e 2049. Os desafios principais identificados para a
implementagdo de novas tecnologias incluem barreiras cientificas e inviabilidade tecnoldgica,
com virus oncoliticos e terapia de RNA sendo vistos como menos promissores. O estudo também
ressalta que o envelhecimento da populagdo, previsto para aumentar significativamente, esta
diretamente relacionado ao crescimento do numero de casos de cancer no Brasil, estimados em
625 mil por ano. Apesar disso, os resultados indicam um futuro promissor para as abordagens
diagnosticas e terapéuticas, com destaque para a imagem molecular e biopsia liquida no
diagndstico e terapias com anticorpos no tratamento. No entanto, os médicos apontaram
obstaculos como a baixa detec¢dao precoce no SUS e a cobertura limitada dos planos de saude na
saude suplementar, evidenciando fragilidades no sistema que vao além da simples adogdo de
tecnologias (TEMPORAO, 2020). Um dos objetivos era identificar a perspectiva dos
profissionais sobre o acesso atual da populacdo ao diagnodstico e tratamento oncoldgico no Brasil,
assim como avaliar a possibilidade de melhorar o acesso a esses servigos até 2049, considerando
tanto o SUS quanto a satde suplementar. A avalia¢do geral indicou uma visdo mais favoravel em
relacdo ao desempenho e a atuacdo do setor privado, conforme ilustrado na Figura 1
(TEMPORAO, 2022). Os participantes também foram convidados a selecionar os trés principais
fatores, de uma lista de 13 barreiras, que mais limitam o acesso ao diagnostico e tratamento do
cancer tanto no SUS quanto na saide suplementar. Destaca-se a percep¢do comum de que a
limitada capacidade da aten¢do basica em efetuar o diagnéstico precoce foi considerada um dos
maiores obsticulos em ambos os setores, conforme ilustrado na Figura 2 (TEMPORAO, 2022).

A Pesquisa Nacional de Saude de 2019 revelou que aproximadamente 71,5% da
populacdo brasileira depende exclusivamente do SUS, sistema publico, gratuito e universal de
saude. Essa porcentagem ¢ ainda maior nas regides Norte e Nordeste, refletindo as desigualdades
historicas do pais. A cobertura de planos privados de satde ¢ de 26,0%, com grandes
disparidades entre as diferentes regides ¢ Unidades da Federagdo. As regides Sudeste e Sul
apresentam as maiores taxas de cobertura em relagdo as suas populagdes (34,9% e 30,5%,
respectivamente). No Brasil, a avaliagdo do risco hereditario de cancer, tanto clinica quanto
laboratorial, estd em desenvolvimento, enfrentando desafios proprios da realidade da saude
publica no pais. No ambito do SUS, desde a década de 1990, alguns servigos publicos,
principalmente aqueles vinculados a universidades, hospitais filantropicos ou fundacdes, t€m
implementado ambulatérios especializados para esse atendimento. No entanto, os testes
diagndsticos, como os de biologia molecular para identificar variantes genéticas causadoras, sao
oferecidos principalmente por meio de projetos de pesquisa e outras fontes especificas, uma vez
que ainda ndo estdo disponiveis no sistema publico de saude (IBGE, 2020).

Em 2016, Ashton-Prolla e Seuanez destacaram que menos de 5% da populagao brasileira
tinha acesso a esses recursos. Desde entdo, essa realidade pouco mudou. Através da Agéncia
Nacional de Saude Suplementar (ANS), a Satde Suplementar tem lidado com a questao de forma
mais eficaz (ASHTON-PROLLA e SEUANEZ, 2016). Em 2013, a ANS publicou a primeira



versdo de sua lista de procedimentos, acompanhada de diretrizes para a cobertura de tratamentos
na satde suplementar, incluindo pela primeira vez a investigagcdo das sindromes de predisposi¢ao
ao cancer. No entanto, as diretrizes da ANS ainda sdo restritivas, ndo abrangendo individuos sem
cancer, mas com histérico familiar, salvo aqueles que t€ém um familiar com muta¢do detectada.
Outra limitagdo ¢ a restricdo ao uso de sequenciamento de painel multigénico, priorizando os
testes sequenciais de um unico gene. Essas limitagdes fazem com que as diretrizes da ANS se
afastem cada vez mais das abordagens de testes mais atuais, sugeridas por diversas sociedades
médicas internacionais (ASHTON-PROLLA, 2024).

Figura 1 — “Expectativa da situacio do acesso ao diagnostico e tratamento do cincer até
2049, considerando Sistema Unico de Saude (SUS) e satide suplementar.”
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Fonte: TEMPORAO, Jos¢ Gomes et al. Desafios atuais e futuros do uso da medicina de precisio no acesso ao
diagnostico e tratamento de cancer no Brasil. Cadernos de Saude Publica, 2022.

Figura 2 — “Principais elementos dificultadores do acesso ao diagndstico e tratamento do
cancer no ambito do Sistema Unico de Satide (SUS) e da satide suplementar.”
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Fonte: TEMPORAO, Jos¢ Gomes et al. Desafios atuais e futuros do uso da medicina de precisio no acesso ao
diagnostico e tratamento de cancer no Brasil. Cadernos de Saude Publica, 2022.



3.2 Novas tecnologias para o diagnostico e tratamento do cincer, considerando questdes
estruturais e éticas

Tecnologias inovadoras, como inteligéncia artificial (IA) e blockchain — um sistema
descentralizado que organiza dados de forma mais segura — surgem como alternativas
promissoras para lidar com grandes volumes de dados estruturados e nao estruturados (big data),
viabilizando as possibilidades da medicina de precisdo. Essas tecnologias permitem que todas as
informacodes sobre o individuo, incluindo imagens faciais e videos, sejam convertidas em dados
médicos uteis, tornando-se fontes valiosas para analises preditivas (IRIART, 2019). Mamoshina
et al. defendem uma “economia orientada por dados pessoais”, onde os pacientes t€m total
conhecimento e controle sobre seus dados de satide, podendo gerencid-los, ser recompensados
por disponibiliza-los para pesquisas ou fins comerciais, € incentivados a manter o monitoramento
de sua saide (MAMOSHINA, 2017).

O estudo FTDTC, anteriormente citado nesta revisao, explorou percepcoes sobre o futuro
do cuidado oncoldgico no Brasil, focando nas inovagdes tecnologicas e sua possivel incorporacao
no SUS e na saude suplementar. De modo geral, houve uma expectativa de mudangas
significativas impulsionadas pela aprovagdo de novas terapias, incluindo biotecnologicas,
imunologicas e outras ligadas a medicina de precisdo. Quase dois ter¢os dos participantes
acreditam que essas mudangas ocorrerdo antes de 2049, sendo que 29% acham isso provavel e
36% consideram altamente provavel. Os respondentes também foram questionados sobre quais,
entre nove tecnologias, tém maior chance de impactar positivamente o diagnostico e tratamento
do cancer até 2049. As respostas consideraram quatro niveis de impacto: alto, médio, baixo e
nenhum impacto, como ilustrado na Figura 3 (TEMPORAO, 2022).

Figura 3 — “Tecnologias com maior probabilidade de impacto positivo na atencio ao cancer
até 2049”
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Fonte: TEMPORAO, Jos¢ Gomes et al. Desafios atuais e futuros do uso da medicina de precisio no acesso ao
diagnostico e tratamento de cancer no Brasil. Cadernos de Saude Publica, 2022.

Embora a identificagdo de biomarcadores tenha como objetivo aprimorar decisdes
clinicas, ela também pode aumentar a incerteza ao redefinir o que ¢ considerado satde ou doenga,



borrando a fronteira entre ambos. Muitos biomarcadores, apesar de associados a desfechos de
saude por métodos estatisticos, carecem de fundamentagdo em causas diretas, o que eleva o risco
de falsos positivos e possiveis danos aos pacientes (IRIART, 2019). Além disso, sua adog¢do
clinica pode levar a medicalizacdo de individuos saudéveis, transformando-os em ‘“pacientes
pré-sintomaticos” e reforcando a ideia de que a saude ¢ apenas uma fase antes do surgimento de
uma doenca (DUFFY, 2016).

A terapia genética com edigdo de genoma recebeu notoriedade com o surgimento do
sistema CRISPR/Cas9 (Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats) em 2012.
Essa tecnologia ¢ considerada revolucionaria devido ao seu baixo custo, velocidade, precisdo e
simplicidade de uso, apresentando grande potencial para a medicina de precisdao ao permitir a
corregdo de mutagdes genéticas tanto em doengas raras quanto em condi¢cdes complexas. A
CRISPR/Cas9 age como uma tesoura molecular, identificando e cortando segmentos de DNA
para inserir ou reorganizar trechos de cddigo genético. A industria farmacéutica tem investido
significativamente em estudos para viabilizar seu uso na clinica, embora ainda existam desafios
técnicos importantes a serem superados para que seu potencial terapéutico se concretize
(RAZZOUK, 2018).

Em relacdo aos testes preditivos, defensores da medicina de precisdo costumam destacar
os exames genéticos para mutacdes BRCA1, que sdo indicados para avaliar o risco de cancer de
mama e ovario hereditario. Esses testes mostram um risco de até 85% para o cancer de mama e
65% para o de ovario, sendo considerados um exemplo de sucesso na identificacdo de riscos
genéticos. Esses testes recomendam agdes preventivas e ajudam a identificar familiares em risco
(IRTART, 2019). Em 2017, Troiano et al. realizaram um estudo sobre o “efeito Angelina Jolie”,
resultado da divulgagdo publica da atriz sobre sua mastectomia profilatica apds detectar mutagdes
BRCAT1/2. O anuncio provocou um aumento expressivo nos encaminhamentos para casos de
cancer de mama e ovario, atingindo picos de até 285%, e nos testes para mutagdes BRCA, com
aumento de até 80%. No entanto, ndo houve um crescimento significativo nas mastectomias
profilaticas. Pacientes com menor nivel educacional procuraram mais informagdes sobre o
cancer, ¢ a maioria das mulheres passou a ter maior consciéncia sobre a possibilidade de
reconstru¢do mamadria apos a mastectomia (TROIANO, 2017). No entanto, especialistas
destacam a necessidade de fornecer informagdes confidveis para evitar exames desnecessarios em
individuos de baixo risco, mostrando a influéncia da midia e celebridades nas escolhas dos
pacientes (TROIANO, 2017).

Ja a farmacomicrobidmica ¢ um campo em rapido desenvolvimento, com grande
potencial para contribuir de maneira significativa para a medicina preditiva, personalizada,
preventiva e participativa. Uma das grandes promessas da farmacomicrobiomica € o
desenvolvimento de terapias personalizadas baseadas no microbioma. Isso tem se tornado
especialmente evidente na oncologia de precisdo, ao reconhecer o papel crucial que o
microbioma desempenha na saide e na doenca. Diversos estudos ja demonstraram que insights
do microbioma podem ser utilizados por clinicos para prever melhor a resposta ao tratamento,
reduzir efeitos colaterais e melhorar os resultados gerais para pacientes com cancer. Além disso, a
farmacomicrobiomica certamente tera um papel essencial no futuro do tratamento do cancer na
era da oncologia, & medida que desvendamos as complexas relagdes entre o microbioma ¢ o
cancer. Esta andlise de perspectivas e inovacdes discute a intersecdo emergente entre a medicina e
a oncologia, sob a Optica da farmacomicrobidomica (ARGA, 2024).

Embora ainda ndo haja uma classificagcdo uniforme para os modelos de oncogenética
existentes e suas estratégias de implementagdo, um modelo inovador que vem se destacando nos
ultimos anos ¢ o chamado "mainstreaming" ou modelo de testes genéticos mediados pelo



10

oncologista. No modelo de mainstreaming, equipes de especialidades médicas que ndo sdo da
area de genética, como a oncologia, assumem a responsabilidade pelo aconselhamento, obtencao
do consentimento e organizagdo dos testes genéticos. Dessa forma, garantem que os pacientes
tenham acesso direto aos testes € a um tratamento personalizado. Os fluxos de trabalho do
mainstreaming tém se mostrado vidveis, aceitaveis e eficazes, aumentando tanto o acesso ao
aconselhamento genético quanto as taxas de conclusdo de testes nos servicos de oncologia
(MCCUAIG, 2021).

Essas intervengdes sdo complexas e frequentemente envolvem a pratica interdisciplinar,
atividades educativas de formagdo e o uso de sistemas eletronicos para otimizar a eficiéncia.
Dessa forma, ainda que nao seja sempre explicitamente mencionada pelos autores, a colaboracao
entre profissionais de diferentes areas parece ser fundamental para o sucesso do mainstreaming e
de outros modelos inovadores de prestacdo de servigos em oncogenética, ou seja, modelos
baseados na colaboragdo (O'SHEA, 2021). Embora ndo constituam uma categoria totalmente
distinta, os chamados "modelos colaborativos" foram propostos como uma possivel solugao para
enfrentar o desequilibrio entre a oferta e a demanda nos servigos de oncogenética. Esses modelos
inovadores permitem uma utilizagdo otimizada do tempo e do conhecimento de cada profissional,
aproveitando as sinergias da colaboragao interprofissional para oferecer apoio continuo, além de
capacitar e treinar profissionais de saude que ndo possuem formacgao especifica em genética.
Dessa forma, garantem que os pacientes tenham acesso a avaliagdes de risco e testes de alta
qualidade (ESPINOZA, 2022).

A colaboragdo pode envolver o vinculo de profissionais de genética com outros
profissionais de satide a fim de facilitar a solicitagdo e a adequacao de testes genéticos, triagem
colaborativa e/ou consultas entre pares. A cooperacdo em genética do cancer também pode
incluir a integracdo entre diferentes servigos, como clinicas oncologicas e servicos de
aconselhamento, ou entre distintos niveis de atencdo (primadria, secundéria e tercidria), visando
diminuir as barreiras geograficas ao acesso (STOLL, 2018).

Os apoiadores da medicina de precisdo acreditam que algoritmos computacionais possam
viabilizar a criacdo de uma representagdo virtual dos pacientes, auxiliando na constru¢io de
modelos preditivos baseados nas interagdes entre dados moleculares, fatores ambientais e habitos
de vida (DUFFY, 2016). Com isso, espera-se que seja possivel tomar decisdes terapéuticas de
forma personalizada, visando que o foco se desloque do tratamento de doengas para a promogao
da saude individual, promovendo uma medicina preventiva e personalizada (HORGAN, 2015).

O coordenador do Projeto Genoma Humano, Francis Collins, apoia a medicina de
precisdo e acredita no potencial das novas tecnologias. Informacgdes obtidas de dispositivos
moéveis podem possibilitar o acompanhamento em tempo real de niveis de glicose, pressao
arterial e ritmo cardiaco; a andlise genética pode identificar variantes especificas que oferecem
protecao contra determinadas doencgas; amostras de fezes podem revelar padrdes de microbiota
intestinal associados a obesidade; e exames de sangue podem detectar células tumorais
circulantes ou fragmentos de DNA tumoral, permitindo a identificacdo precoce de cancer ou de
sua recorréncia (COLLINS FS, VARMUS H, 2015).

3.3 Fundamentos da bioética e do direito que contribuiram para estabelecer a disciplina
normativa atual do acesso aos recursos da oncogenética sob a perspectiva do Estatuto da
Pessoa com Cancer

A medicina de precisdo vai de encontro a importantes desafios éticos, incluindo questoes
sobre o processo de obtencdo de consentimento informado, a protecdo da privacidade e da



11

confidencialidade das informacdes genéticas, a possibilidade de discriminagdo com base no
diagnostico de predisposicdo hereditaria a doengas e a gestdo clinica de achados genéticos
inconclusivos. O manejo de informagdes preditivas estd intimamente ligado a necessidade de
garantir um cuidado embasado em principios bioéticos e agora respaldado por legislacao
especifica. O Estatuto da Pessoa com Cancer, em seu conteudo, reforca a importancia da
prevengio e do diagnostico precoce da doenga (SBOC, 2018; ARAUJO ¢ GUINDALINI, 2022).

De acordo com a Lei N° 14.238, de 19 de novembro de 2021, “fica instituido o Estatuto
da Pessoa com Cancer, destinado a assegurar e a promover, em condi¢des de igualdade, o acesso
ao tratamento adequado e o exercicio dos direitos e das liberdades fundamentais da pessoa com
cancer, com vistas a garantir o respeito a dignidade, a cidadania e a sua inclusdo social”. Esta Lei
define principios e objetivos fundamentais para assegurar os direitos das pessoas com cancer e
implementar politicas publicas voltadas para a prevencao e o combate a doenca (BRASIL, LEI
N° 14.238, 2021). Ela ¢ orientada pelos principios estabelecidos na Constitui¢do Federal e em
tratados internacionais, buscando atender aos objetivos voltados para a protecdo dos direitos
humanos e a estrutura interna de protecdo dos direitos fundamentais em vigor (BRASIL,
CONSTITUICAO DA REPUBLICA FEDERATIVA DO BRASIL, 1988; ARAUJO e
GUINDALINI, 2022).

O Capitulo II da Lei 14.238/2021 aborda os principios e objetivos que fundamentam a
criagdo desta legislacdo. Entre os principios destacados, alguns dos mais importantes sdo o
respeito a dignidade humana, a igualdade, a ndo discriminacao e a autonomia individual; o acesso
universal e justo ao tratamento adequado; o diagnodstico precoce; o incentivo a prevencdo; a
oferta de tratamento sist€émico conforme diretrizes estabelecidas por 6rgdos competentes; o
fortalecimento da formagdo e especializagdo dos profissionais de saide; a expansdo da rede de
atendimento e sua infraestrutura; e a humanizag¢ao no cuidado ao paciente e a sua familia. Entre
0s objetivos centrais da lei, estdo a garantia dos direitos sociais das pessoas com cancer, a
promocao de mecanismos para o diagnodstico precoce, a oferta de tratamento adequado conforme
as Leis 8.080/1990 e 12.732/2012, o apoio a Politica Nacional de Prevencdo e Controle do
Cancer no SUS, a colaboragdo entre paises e organizagdes no desenvolvimento de tecnologias e
praticas para prevencdo e tratamento, a implementacdo de sistemas para mensuracdo precisa do
numero de casos de cancer e a redu¢do da mortalidade e incapacidades causadas pela doenga.

Ja no Capitulo III da Lei 14.238/2021, sdo relatados os direitos fundamentais da pessoa
com cancer, como, por exemplo, a obtencdo de diagndstico precoce, o acesso a tratamento
universal e equanime, a assisténcia social e juridica, a prote¢dao do seu bem-estar pessoal, social e
econdmico, a presenca de acompanhante durante o atendimento e o periodo de tratamento e o
atendimento nos servigcos publicos nos 6rgdos publicos e privados prestadores de servigos a
populacao, respeitada a precedéncia dos casos mais graves e de outras prioridades legais.

O Estatuto da Pessoa com Cancer formalizou os direitos fundamentais dos pacientes
oncoldgicos, anteriormente interpretados pela Constituicao, e detalhou as bases para a garantia de
um tratamento adequado e célere, especialmente no contexto da saude publica e suplementar. A
lei destaca o diagnéstico precoce e a prevencdo do cancer, reafirmando a importancia da
medicina de precisao, que visa um tratamento mais personalizado. Assim, o estatuto propde uma
revisdo da abordagem juridica do cancer, ndo apenas no estdgio curativo, mas também na
prevengio e diagnostico antecipado (ARAUJO e GUINDALINI, 2022).

3.4 Estado atual da legislacio que apregoa os direitos dos pacientes quanto as demandas
oncologicas, tendo em vista a fundamentalidade dos direitos a vida e a saude
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A saude, como um direito fundamental, é dindmica e esta em constante desenvolvimento,
pois se relaciona diretamente com o progresso cientifico e as novas possibilidades que ele
proporciona, frequentemente transformando descobertas experimentais em protocolos
terapéuticos estabelecidos. A interacdo entre o direito a saude e o avancgo cientifico deve ser
sempre orientada por pardmetros éticos e pelo respeito as normas legais. Para que o
desenvolvimento cientifico seja considerado legitimo, ele deve estar ancorado na
responsabilidade, atuando como um mecanismo de controle dos riscos e respeitando a
vulnerabilidade humana. Dessa forma, as descobertas cientificas devem ser ponderadas com base
nos beneficios que cada decis@o ou pratica pode oferecer. Atualmente, a predicdo e a precisdo
ocupam uma posi¢ao central no direito a saide. A habilidade de antecipar precocemente o
surgimento de doengas, como o cancer, transforma a visdo tradicional de satde, que
historicamente se concentrava na intervencao apos o diagndstico da doenga. Assim, incorporar a
dimensdo preditiva ao direito a satde representa um desafio normativo, pois ¢ através da
regulamentacio que o acesso e a aplica¢io dessa abordagem podem ser assegurados (ARAUJO e
GUINDALINI, 2022).

A inclusdo de recursos oferecidos pela medicina exige uma politica legislativa adequada,
agil e que ndo se limite apenas a fatores economicos. As recentes leis 14.238/2021 e 14.307/2022
trazem novas € importantes perspectivas ao questionarem, mesmo que parcialmente, uma postura
limitadora em relagdo ao acesso a novos medicamentos e tratamentos no campo da oncologia.
Essas legislagdes também devem servir como base para fomentar a medicina de precisdo,
utilizando os conhecimentos da oncogenética. (BRASIL, LEI N°® 14.238, 2021; BRASIL, LEI N°
14.307, 2022).

A legislagdo estd conectada as bases epistemologicas da bioética principialista ao
defender o principio da justica, promovendo um acesso equitativo a saude, e ao valorizar a
beneficéncia, ao estabelecer diversas garantias e direitos para pacientes oncoldogicos. Os direitos
dos pacientes oncologicos encontram-se igualmente fundamentados em documentos
internacionais de bioética e direitos humanos, que refletem uma preocupagao significativa com a
vulnerabilidade humana e tém como objetivo promover o bem-estar, a satide e o direito a vida. E
importante salientar dois aspectos para conectar a oncogenética a legislagdo recentemente
aprovada: a obtencdo de informacdes em oncogenética deve respeitar os principios éticos e legais
e ¢ necessario assegurar o acesso aos recursos disponiveis, com base na dimensdo preditiva e
contemporanea do direito a saude. Embora haja um distanciamento temporal entre o inicio do
Projeto Genoma e a recente legislag@o brasileira para pacientes oncologicos, ambos enfrentam o
desafio de assegurar uma abordagem ética e juridica no acesso e interpretagdo de informacdes
genéticas. E importante lembrar que, mesmo com capacidade preditiva, os dados obtidos do DNA
sdo de natureza estatistica. No Brasil, ainda ndo ha uma legislagdo especifica que trate todas as
implicagdes do acesso a informagdes genéticas, havendo apenas normas pontuais que ndo
abrangem totalmente essa questdo complexa. (ARAUJO e GUINDALINI, 2022).

No sistema juridico brasileiro, o direito a ndo discrimina¢do genética decorre do
arcabougo de protegdo aos direitos e garantias fundamentais, sustentado pelo principio da
dignidade da pessoa humana, que ¢ um dos pilares da Republica e orienta todas as relagdes
juridicas. A interpretagdo predominante, que afirma que ninguém deve ser discriminado com base
em sua informag¢do genética, ndo elimina a necessidade de regulamentar detalhadamente o acesso
aos dados do DNA (BRASIL, CONSTITUICAO DA REPUBLICA FEDERATIVA DO BRASIL,
1988). No Brasil, a Lei 13.709, conhecida como Lei Geral de Protecao de Dados (LGPD), foi
aprovada em 2018 e entrou em vigor em 2020, estabelecendo normas para o uso, protecao e
transferéncia de dados pessoais, incluindo os dados genéticos, considerados sensiveis. De
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maneira geral, a lei exige que o uso de tais informagdes esteja condicionado a autodeterminagao
informativa, ou seja, requer a autorizacao expressa do titular dos dados (BRASIL, LEI N° 13.709,
2018).

No Brasil, o acesso aos recursos da medicina de precisdo, especialmente no campo da
oncogenética, ¢ limitado por regulamentos que frequentemente tém bases predominantemente
econdmicas. Os resultados obtidos com o uso de testes genéticos mostram a importancia de
reconsiderar as restrigdes de cobertura pelo SUS e pelos planos de saude suplementar
(MEIRELLES, 2021). O argumento da selecdo adversa ¢ frequentemente utilizado como um
obstaculo para a inclusdo de uma variedade de testes genéticos — especialmente aqueles voltados
a predisposi¢cdo — no rol de cobertura dos planos de satide. Sob essa 6tica, individuos com maior
risco de desenvolver problemas de satde tenderiam a buscar mais as seguradoras, enquanto
aqueles com menor predisposicao a doengas utilizariam menos os servigos médicos, elevando
assim o risco associado a esse tipo de contrato (NEGRI, 2020). A selecdo adversa ndo justifica a
limitagdo da cobertura de testes genéticos pelos planos de saude, ja que a ampliacdo dessa
cobertura estd fundamentada no direito constitucional a satde. Argumentos econdmicos nao
devem impedir 0 acesso a esses testes, especialmente diante dos beneficios comprovados para
pacientes e suas familias. Além disso, a Anvisa e a Agéncia Nacional de Saude Suplementar
(ANS) devem regular, com base em critérios cientificos, quais testes serdo cobertos € quem pode
solicita-los. A defini¢do de quais testes incluir no rol de cobertura deve ser fundamentada tanto
em evidéncias cientificas quanto em consideracdes econdOmicas, para equilibrar o acesso e os
custos (MEIRELLES, 2021).

Ainda estd pendente a definigdo do Superior Tribunal de Justiga (STJ) sobre a natureza da
lista de procedimentos obrigatorios de cobertura estabelecida pela ANS, com a questdo central
sendo se ela ¢ taxativa ou apenas exemplificativa, como muitos esperam. O SUS, maior sistema
de satide do mundo, ¢ baseado nos principios da universalidade e integralidade da assisténcia,
conforme a Lei 8.080/1990. A medicina de precisdo tem o potencial de reestruturar os gastos no
financiamento da satide publica, especialmente no tratamento de cancer. E essencial revisar a
politica de cobertura para incluir a medicina preditiva, visando reduzir custos com tratamentos
ndo personalizados (MEIRELLES, 2021; ARAUJO e GUINDALINI, 2022).

Os aconselhamentos e testes genéticos devem fazer parte do protocolo de atendimento a
pacientes e suas familias na ateng@o primaria a saide. A Portaria 81/2009 do Ministério da Satude
instituiu a Politica Nacional de Atengdo Integral em Genética Clinica (PNAIGC), que visa
organizar uma linha de cuidados abrangente, incluindo prevencdo e tratamento, em todos os
niveis de aten¢do, incluindo a atenc¢do primaria. A ANS, por sua vez, atualizou as diretrizes para
a cobertura de testes de predisposicdo genética ao cancer, estabelecendo que, em familias com
multiplos casos de cancer, o teste inicial deve ser feito no membro mais jovem afetado. Caso seja
identificada uma mutagdo, familiares nao afetados também poderdo ser testados, conforme as
diretrizes especificas. No entanto, a cobertura dos testes genéticos em familiares sera obrigatéria
apenas quando o familiar a ser testado for titular de um plano de saude. O critério para a
solicitacdo de testes genéticos continua restrito a individuos diagnosticados com cancer, com a
possibilidade de estender os testes apenas quando houver uma mutagdo genética identificada na
familia. A cobertura de exames genéticos ndo ¢ obrigatoria em casos de screening para risco
pessoal ou planejamento familiar em pacientes assintomaticos, limitando os testes a pacientes
com diagnoéstico oncoldgico. Além disso, em familias com histdrico de cancer hereditario, onde
os casos diagnosticados ja faleceram, ndo ha previsdo para testar os descendentes no rol de
cobertura. A PNAIGC propde o uso de aconselhamento genético na saude publica, mas nao inclui
a cobertura de testes para avaliar a predisposi¢do ao cancer. Para que o aconselhamento genético
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seja eficaz, seria necessario investir em educa¢do em saude, na capacitacao da atencdo primaria e
na estruturagdo organizacional. (BRASIL, PORTARIA N° 81, 2009; MEIRELLES, 2021).

A Lei 14.307/2022 estabelece regras para a atualizacdo das coberturas na satde
suplementar, incluindo a incorporagdo de novos tratamentos. Ainda estd pendente a decisdo do
STJ sobre a natureza do rol de tratamentos e medicamentos da ANS, se serd considerado uma
lista taxativa ou exemplificativa. A lei também obriga a cobertura de tratamentos orais e
domiciliares para cancer, desde que os medicamentos sejam aprovados pela Anvisa. Além disso,
estabelece que os processos administrativos para a incorporagao de novos farmacos e tratamentos
quimioterapicos devem ser priorizados, com inclusao no rol da ANS em até 120 dias, sob pena de
inclusdo automatica caso o prazo seja descumprido (BRASIL. Lei n® 14.307, 2022). Nos ultimos
anos, o Brasil passou por mudangas significativas em sua legislagdo relacionada aos direitos dos
pacientes oncologicos. A ampliacdo da cobertura de tratamentos, especialmente para neoplasias,
tem sido acelerada para atender a essa necessidade. As ag¢des judiciais, que envolvem alternativas
terapéuticas ainda nao cobertas pelo SUS ou pela satde suplementar, refletem esse vazio. Para
garantir acesso universal a estratégias personalizadas de rastreamento e reduzir os riscos de
cancer, ¢ essencial criar um plano nacional que articule 6rgaos publicos e centros académicos,
implementando o aconselhamento genético para pacientes com alto risco oncolégico (ARAUJO e
GUINDALINI, 2022; SBOC, 2018).

3.5 Fundamentos que evidenciam o descompasso entre o acesso aos testes genéticos e a
legislacao regulatoria que limita a incorporacio da cobertura e a solicitacio destes testes,
exclusivamente, por determinados profissionais especializados

Diante da escassez de especialistas em genética, surgiram modelos colaborativos como
uma solu¢do para garantir que individuos com predisposicdo hereditaria ao cancer tenham acesso
adequado a servigos oncogenéticos de alta qualidade. Contudo, a auséncia de uma compreensao
detalhada sobre como a colaboragdo interprofissional ¢ implementada e avaliada limita a criagdo
de uma base de evidéncias solida sobre a eficicia das diferentes estratégias adotadas para
melhorar o acesso a esses servigos (ESPINOZA, 2022).

O teste de variantes patogénicas tornou-se uma ferramenta amplamente reconhecida para
a reducdo do risco de cancer e seu uso passou a ser fundamental para orientar decisdes de
diagnédstico e tratamento na oncologia (US PREVENTIVE SERVICES TASK FORCE et al.,
2019). Embora exista um consenso quanto a importancia de assegurar o acesso rapido a servicos
genéticos de alta qualidade para pacientes com predisposi¢cdo hereditaria ao cancer, as taxas de
encaminhamento e realizagdo de testes genéticos ainda estdo aquém do ideal em diversas regides
(HOSKINS, 2018; SOOJIN et al., 2017; STEVEN et al., 2018).

A alta demanda por recursos nos servigos genéticos tradicionais, aliada a limitagdo quanto
a quantidade e localizacdo de geneticistas e conselheiros genéticos (aqui referidos como
prestadores de servigos de genética), permanece como uma barreira central para garantir o acesso
equitativo e oportuno a esses servicos (HEALD, 2016; STOLL, 2018). A procura por
profissionais na area de genética estd em expansdo devido a varios fatores, como o aumento no
nimero de condigdes que podem ser relacionadas a causas genéticas, o maior acesso a
tecnologias de teste e a necessidade crescente de conselheiros genéticos em uma variedade mais
ampla de contextos clinicos. Porém, embora a demanda por esses profissionais esteja em
ascensdo, a quantidade de geneticistas clinicos ingressando na area estd em declinio e, por vezes,
ha dificuldade em preencher posi¢des destinadas ao aconselhamento genético (RASPA, 2021).
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A necessidade de ampliar o acesso resultou no desenvolvimento de alternativas, como o
aconselhamento telefonico pré e/ou pods-teste, a telegenética, o aconselhamento em grupo e o
apoio clinico ndo especializado em genética (BUCHANAN, 2016). Nos modelos convencionais
de servicos de oncogenética, os pacientes diagnosticados com cancer sdo referenciados a um
geneticista para receber aconselhamento genético individual, tanto antes quanto depois dos testes,
além de realizar os exames genéticos. Embora essa abordagem tenha sido a mais comum em
2013, o aumento da demanda por testes genéticos, aliado a falta de profissionais qualificados na
area, resultou na impossibilidade de alguns pacientes terem acesso a esses servicos de maneira
oportuna, mesmo em paises de alta renda, onde o campo do aconselhamento genético estd mais
estabelecido (ABACAN, 2019; ORMOND, 2018).

As evidéncias sobre a aceitacdo de testes genéticos, o nivel de conhecimento e a
satisfacdo dos pacientes, além de fatores psicossociais, indicam que esses modelos podem ser
vistos como alternativas viaveis as praticas tradicionais. Contudo, nos Ultimos anos, abordagens
mais inovadoras tém redefinido fungdes profissionais e reorganizado servicos genéticos ja
existentes para promover um acesso mais equitativo a pacientes com predisposicao hereditaria ao
cancer. Em geral, esses novos modelos sugerem intervencdes que requerem uma participacao
minima dos profissionais de genética na solicitagdo de testes ou que se baseiam na colaboragdo
entre diferentes dreas profissionais e organizagdes para facilitar o acesso a esses Servigos
(ESPINOZA, 2022).

Embora existam desafios para realizar testes genéticos complexos na oncologia de
precisdo em paises como o Brasil, a oncogenética se consolida como uma ferramenta importante
para garantir o direito a saude. Os testes genéticos possuem caracteristicas e finalidades diversas,
sendo essencial compreender essas diferengas para justificar a ampliagdo de sua cobertura, tanto
na satude suplementar quanto no Sistema Unico de Saude (SUS). Na satde suplementar, testes em
tumores podem ser requisitados por qualquer profissional médico, independentemente da
especialidade (ARAUJO e GUINDALINI, 2022). No entanto, no caso dos testes genéticos
germinativos, a recente normativa da Agéncia Nacional de Saude (ANS) manteve algumas
barreiras ao acesso a esses exames (AGENCIA NACIONAL DE SAUDE, 2021). Os critérios
para justificar a cobertura desses testes continuam restritos e precisam ser aprimorados,
considerando que sua necessidade muitas vezes envolve pessoas sem historico de cancer, mas
pertencentes a familias de alto risco. No SUS, o acesso ao aconselhamento e aos testes genéticos
enfrenta dificuldades ainda maiores, incluindo a escassez de centros de referéncia com
profissionais capacitados. Além disso, ha poucos laboratorios adequados e poucos profissionais
habilitados para realizar e interpretar exames dessa complexidade.

Considerando a provavel continuidade na escassez de profissionais especializados em
genética, sera essencial adotar uma abordagem transdisciplinar para capacitar provedores de
cuidados primarios ¢ outros profissionais de saude, de modo a atender com mais eficiéncia as
necessidades de pacientes e suas familias. (RASPA, 2021)

4 CONSIDERACOES FINAIS

A presente pesquisa buscou explorar o panorama atual da medicina de precisao e da
oncogenética, especialmente no Brasil, evidenciando os avancgos, desafios e perspectivas dessas
areas no contexto nacional. Ap6s a minuciosa analise de todos os artigos e leis selecionados para
esta revisdo narrativa, fica nitido que ainda ha muito mais a ser pesquisado ¢ debatido em relagao
a medicina de precisdo e a oncogenética, tanto no Brasil quanto no mundo. A principal
importancia da medicina de precisdo e da oncogenética reside na sua capacidade de proporcionar
tratamentos e estratégias de prevengdo altamente personalizados e mais eficazes para os
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pacientes, com base nas caracteristicas genéticas, ambientais e de estilo de vida de cada
individuo. Esses campos transformam a pratica médica ao oferecer abordagens especificas que
ndo se limitam a protocolos generalizados, resultando em maior eficacia, redugdo de efeitos
colaterais e otimizacao dos resultados terapéuticos.

Entretanto, a implementacdo da medicina de precisdo e da oncogenética no Brasil enfrenta
uma série de barreiras significativas que dificultam sua disseminagdo e efetividade no
atendimento de pacientes, como por exemplo: acesso limitado a servigos de satide especializados,
desigualdade socioecondmica, baixa cobertura de exames genéticos pelos planos de saude, falta
de capacitagdo profissional, custo elevado dos testes genéticos, legislagdo e regulacdo incipientes,
baixa conscientiza¢do e falta de politicas publicas robustas, integracao limitada de dados de
saude. Superar essas barreiras exige investimentos em infraestrutura, capacitagdo profissional,
politicas publicas adequadas e maior inclusdo de tratamentos personalizados nas coberturas do
SUS e dos planos de saude privados.

Portanto, o futuro da medicina de precisdo e da oncogenética no Brasil depende do
fortalecimento de politicas publicas, da ampliagdo do acesso as tecnologias gendmicas e do
incentivo a formagdo de profissionais qualificados. Os esforgos conjuntos entre governo,
instituigdes académicas, profissionais de satde e sociedade sdo essenciais para transformar o
panorama atual e oferecer a populagdo brasileira um cuidado mais preciso, personalizado e
humano. Somente com investimentos estratégicos, parcerias efetivas e um compromisso com a
equidade em saude sera possivel superar os desafios e alcangar os beneficios integrais da
medicina de precisdo e da oncogenética, garantindo um futuro mais promissor para o sistema de
saude brasileiro e para os pacientes.
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