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RESUMO: Este artigo tem como objetivo refletir sobre a atuacao do enfermeiro em oncologia, sob a perspectiva da genética e da genoémica,
e sobre seu papel como membro integrante da equipe multiprofissional e interdisciplinar de aconselhamento genético oncolégico.
Trata-se de uma reflexdo, fruto de leitura minuciosa da literatura da area, acrescida da experiéncia dos autores e discussées em grupo
de pesquisa. No transcorrer desse trabalho, foi possivel constatar que o enfermeiro precisa considerar o cuidado de satide baseado
em gendmica e apropriar-se de competéncias essenciais. Essas competéncias abrangem a habilidade de mobilizar recursos genémicos
na coleta da histéria familiar e nas orientagdes sobre testes genéticos a familias em risco para sindromes neoplasicas hereditérias. O
profissional de enfermagem pode atuar como referéncia para os demais membros da equipe de satide, com potencial para integrar
seus conhecimentos no cuidado, no ensino e em pesquisas em oncologia, sob a dtica da genética e da gendmica.

DESCRITORES: Enfermagem. Oncologia. Gendomica.

ONCOLOGY NURSING PRACTICE FROM THE PERSPECTIVE OF
GENETICS AND GENOMICS

ABSTRACT: This study aimed to reflect on oncology nurses” practice from the perspective of genetics and genomics, and their role
as a member of the multiprofessional and interdisciplinary cancer genetics counseling team. This reflection is a result of the detailed
reading of literature in the area, increased by the authors” experience and research group discussions. In the course of this work, it
was verified that the nurse needs to consider genomic-based health care and incorporates essential competencies. These competencies
include the ability to mobilize genomic resources in the family history assessment and in the guidelines on genetic testing for families
at risk for hereditary neoplastic syndromes. The nursing staff may act as a reference for other members of the health team, with the
potential to integrate their knowledge on care, teaching and research in oncology from the viewpoint of genetics and genomics.

DESCRIPTORS: Nursing. Oncology. Genomics.

PRACTICA DE LO ENFERMERO EN ONCOLOGIA EN LA PERSPECTIVA
DE LA GENETICA Y GENOMICA

RESUMEN: Este estudio objetivo reflexionar sobre la practica del enfermero en oncologia en la perspectiva de la genética y genémica,
y su papel como miembro del equipo multiprofesional e interdisciplinario del asesoriamento genético oncolégico. Esta reflexién es
resultado de lectura atenta de la literatura, ademas de la experiencia de los autores y discusiones del grupo de investigacién. En el curso
de este trabajo, fue posible constatar que el enfermero debe tener en cuenta el cuidado de salud basado en genémica y se apropiar de
competencias esenciales. Estas competencias incluyen habilidad de movilizar recursos genémicos en la colecta de la historia familiar y
orientaciones sobre testes genéticos para familias en riesgo de sindromes neoplasicas hereditarias. El profesional de enfermeria puede
actuar como referencia para los demds miembros del equipo de salud, con posibilidad de integrar sus conocimientos en asistencia,
ensefianza e investigaciéon en oncologia, desde el punto de vista de la genética y genémica.

DESCRIPTORES: Enfermeria. Oncologia. Genémica.
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INTRODUCAO

Do ponto de vista fisiopatolégico, as neo-
plasias malignas possuem bases genéticas e mo-
leculares e podem ser reconhecidas como agravos
genéticos causados por instabilidade genémica.'
GenoOmica, termo utilizado pela primeira vez por
McKusick e Ruddle,® é o estudo de todos os genes
do genoma humano em conjunto, incluindo suas
interacOes entre si e com 0 meio ambiente, com-
preendendo fatores fisicos, psicossociais, culturais
e suas implicagdes para o cuidado em satide e de
enfermagem.*®

A gendmica aplicada a satide reflete as im-
plicacdes do Projeto Genoma Humano na prética
clinica e na personalizagdo do cuidado.® Essas im-
plicagdes tém modificado o paradigma do cuidado
em saude, a classificacdo das doencas, o tratamento
e o manejo de sintomas. Mediante o mapeamento
do genoma humano, os modelos tradicionais de
promocao da satude, prevencao de agravos e pro-
ducado de novos padrdes de pratica profissional
estdo se transformando, especialmente na area
da oncologia.®®

Com base nesses pressupostos, o presente
artigo objetiva apresentar uma reflexdao sobre a
atuacdo do enfermeiro em oncologia, na perspec-
tiva da genética e da gendmica, e sobre seu papel
enquanto membro integrante da equipe multi-
profissional e interdisciplinar de aconselhamento
genético em cancer. Essa reflexao é fruto de uma
leitura minuciosa da literatura da area, acrescida
da experiéncia dos autores e discussoes realizadas
pelo Grupo de Estudos e Pesquisas de Enferma-
gem em Gendmica.

ATUACAO DOS ENFERMEIROS NA ERA
GENOMICA

H4 aproximadamente cinquenta anos, em
consonancia com as descobertas cientificas que,
consequentemente, transformam as préticas as-
sistenciais a populagdo, enfermeiros tém minis-
trado cuidados de satide baseados em gendmica,
que incorporam o diagndstico, a prevengao e a
terapéutica com base nos genes. Sob esta o6tica, as
manifestacdes de satide podem ser vistas como
resultantes de combinacdes do genoma humano
e de influéncias ambientais.”**

Um importante marco histdrico para a atua-
¢ao dos profissionais de enfermagem foi a fundagao
da Sociedade Internacional dos Enfermeiros Ge-
neticistas (International Society of Nurses in Genetics
- ISONG), que atualmente conta com aproxima-

damente 400 membros em 14 paises, incluindo o
Brasil."? Essa organizagdo é responsavel por definir
e estabelecer, internacionalmente, o escopo da
pratica profissional dos enfermeiros com bases
na genética e na genodmica. A ISONG determina
as normas e diretrizes norteadoras do cuidado e
estabelece niveis de competéncia profissional.> No
cenario nacional, a acdo de enfermeiros norteia-se
por essas diretrizes e tem sido semelhante a ob-
servada em outros paises, sendo que as primeiras
publicagdes brasileiras sobre a temdtica em questao
ocorreram na década de 1980.1° Desde entdo, esse
nimero vem aumentando gradativamente com a
conquista de novos cenarios de atuagao."”

Competéncias essenciais de enfermagem em
genética e gendmica

Simultaneamente as publicagdes que divul-
garam a conclusao do Projeto Genoma, o Insti-
tuto Nacional de Pesquisa do Genoma Humano,
localizado nos Estados Unidos, publicou sua
visdo para o futuro da genémica, que ressaltava
a necessidade de educacao e capacitacao da forca
de trabalho em satde para ministrar cuidado
de satide na era genomica.* Em resposta a essa
demanda, enfermeiros que trabalham junto aos
Institutos Nacionais de Satde norte-americanos
(National Institutes of Health - NIH) planejaram
uma proposta para educacao de enfermeiros e
estabeleceram as “Competéncias Essenciais de En-
fermagem e Diretrizes Curriculares para Genética
e Gendmica” (Quadro 1).B

Em 2008, a American Association of Colleges of
Nurses, associa¢do que determina o contetido cur-
ricular dos cursos de bacharelado em enfermagem
norte-americanos, reformulou suas diretrizes, por
considerar a complexidade da prética de enferma-
gem no século XXI. Esta associacdo, por sua vez,
reformulou o documento “The Essentials of Bacca-
laureate Education for Professional Nursing Practice”,
o qual passou a recomendar que o enfermeiro: (a)
seja educado nas relevantes ciéncias da genética,
gendmica, farmacogenética e farmacogendmica;
(b) aprenda sobre o impacto social de tendéncias
genéticas e gendmicas nas politicas de satde; (c)
seja capaz de avaliar fatores protetores e predi-
tivos, considerando os de origem genética, os
quais influenciam a satide de individuos, familias,
grupos, comunidades e populacdes; (d) levante a
histéria de saude, incluindo a histéria familiar,
com riscos genéticos, para problemas de satde
atuais e futuros; (e) seja capaz de apreciar a evo-
lugdo do conhecimento em genética e gendmica,
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incluindo terapéuticas especificas para os clientes; mento da eficicia do tratamento, utilizando-se do
(f) reconheca a relacao da genética e da gendmica  heredograma construido a partir de informagoes
com a saude, prevengdo, rastreamento, diagnosti-  coletadas da histéria familiar, usando os simbolos
co, prognostico, selecao de tratamento, monitora- e a terminologia padronizados para tal.>'*

Quadro 1- Competéncias essenciais de enfermagem e diretrizes curriculares para genética e genémica

Area | Competéncias

Responsabilidades profissionais

Reconhece as proprias atitudes e valores relacionados a genética e gendmica que podem afetar o cuidado prestado
aos clientes.

Advoga em favor dos clientes para o acesso aos servigos de genética/genémica, incluindo grupos de suporte.

Avalia sua competéncia regularmente, identificando areas nas quais o desenvolvimento profissional pode ser benéfico.

Incorpora as tecnologias e informagéo em genética e gendmica na pratica de enfermagem.

Demonstra na pratica a importancia da informagao genética e gendmica personalizada de acordo com a cultura, reli-
gido, nivel educacional, conhecimento e idioma do cliente.

Advoga pelo direito do cliente quanto a tomada de decisdo autbnoma e informada.

Pratica profissional

Demonstra compreenséao da relagdo da genética/gendmica na saude, prevengéao,
rastreamento, diagndstico, progndstico, selecao do tratamento e monitorizagao da
efetividade do tratamento.

Demonstra habilidade em identificar histdria familiar com, no minimo trés geragoées.

Constroi heredograma da histéria familiar utilizando terminologia e simbolos ade-
quados.

Coleta histéria pessoal, de saude e desenvolvimento que consideram riscos gené-

Avaliaggo de enfermagem ticos, ambientais e genémicos.

Conduz avaliagdo de saude e fisica que incorpora conhecimento sobre fatores de
risco genéticos, ambientais e genémicos.

Analisa criticamente a historia fisica e de saude.

Avalia conhecimentos, percepgdes e respostas do cliente as informagdes genética
e genbmica.

Desenvolve um plano de cuidado que incorpora a informagéo genética e gendmica.

Identifica clientes que podem se beneficiar de informagéo genética/genémica espe-
cifica baseada na avaliagao.

Identifica informacao correta, de credibilidade e atualizada sobre recursos e servi-
¢Os para os clientes.

Identificagao — v ; — ; — : -
Identifica aspectos éticos, culturais, religiosos, legais e sociais relacionados a infor-

magcao e tecnologia genética/gendmica.

Identifica fatores que cerceiam o direito dos clientes a tomada de deciséo autdéno-
ma e informada, e a agao voluntaria.

Atividades de encaminhamento |Facilita o encaminhamento para servigos especializados.

Fornece aos clientes interpretacéo da informacao genética/gendmica.

Fornece aos clientes informacédo adequada, apropriada e atualizada sobre recur-
s0s, servicos e tecnologia que facilitem a decisdo informada.

Considera a influéncia de fatores genéticos/genémicos nos fatores de risco am-
biental e pessoal.

Incorpora o conhecimento sobre os fatores de risco genético/gendmico.

Fornecimento de cuidado, edu- |Usa intervencbes baseadas no conhecimento genético/genémico para melhorar o
cacao e suporte resultado dos clientes.

Colabora com outros profissionais no fornecimento do cuidado genémico.

Colabora com o sistema de saude para permitir o pagamento dos servigos genoé-
micos.

Realiza intervengdes apropriadas as necessidades dos clientes.

Avalia o impacto e a efetividade da informacéo, tecnologia, intervengdes e trata-
mento genético/gendmico sobre o cliente.

Fonte: Jenkins J, Calzone KA.
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Interfaces entre o preparo académico, niveis
de atuacdo profissional e o cuidado de satide
baseado em genomica

A enfermagem em genética e gendmica é
definida como a protegdo, promocao e otimizagao
da sadde; prevencao da doenca e lesdo; alivio do
sofrimento por meio do diagnéstico das respostas
humanas; e defesa, de forma pré-ativa, dos direitos
de individuos, familias e comunidades sob o cui-
dado gendmico.” Para que atue de forma a consi-
derar essa definicao, o papel e as competéncias do
enfermeiro sao determinados de acordo com o seu
nivel educacional e a complexidade de sua atua-
¢do na pratica clinica. Os dois niveis de atuagao
propostos, de acordo com a formacgao académica
generalista ou especialista, sdo, respectivamente,
o nivel basico e o avancado e ambos incluem a
aplicacao da genética e da gendmica na avaliacao,
no diagnostico e nas intervencodes de enfermagem.
Entretanto, esses niveis diferenciam-se conforme a
profundidade e abrangéncia do conhecimento, as
habilidades, experiéncia profissional e o preparo
formal para atuacdo clinica.>*'? Ressalta-se que, no
Brasil, os niveis de competéncia requeridos para
a pratica sdo considerados em consonancia com a
Lei do Exercicio Profissional de Enfermagem e ja
receberam reconhecimento formal.'

Atualmente, mesmo frente a essas novas
abordagens do cuidar, muitos profissionais de
satide ainda consideram a genética apenas como
uma especialidade médica e ndo como parte in-
tegrante de sua pratica cotidiana.' No entanto, a
crescente importancia atribuida ao conhecimento
da histéria familiar e do perfil genético e gendmico
dos individuos e de suas familias, terd um grande
impacto na medicina preventiva nos anos vindou-
ros, ndo apenas na oncologia, mas em todas as
especialidades na drea da satde.”"? Logo, a énfase
necessaria a formagao profissional com base em
genodmica se tornard um requisito importante a
medida que a genética passe a integrar o cuidado
de rotina, deixando de ser exclusivamente uma
area de especializagdo.*”’

INTERVENCOES DE ENFERMAGEM NA
AVALIACAO DE RISCO E NO ACONSE-
LHAMENTO GENETICO EM CANCER

Em meados da década de 1990, foram iden-
tificadas mutacdes em genes raros, que poderiam
predispor seus portadores a um risco aumentado
para neoplasias malignas.'* Nessa ocasido, a Socie-

dade Americana de Oncologia Clinica propos, pela
primeira vez, recomendac0es para a realizacdo de
testes genéticos, que se tornaram parte do cuidado
oncolégico ministrado a clientes com neoplasias de
mama, ovario, célon, estdbmago, ttero, tiredide e
outros sitios primdrios.? A partir de entdo, indivi-
duos com histéria familiar desses e outros tumores
tém procurado, ou sao referidos, a servigos espe-
cializados de genética, com a finalidade de realizar
avaliagao derisco e testes genéticos, quando existe
a probabilidade de serem encontradas mutacoes
génicas de predisposi¢do ao cancer.>'?

A medida que o ptblico tem maior acesso
a informagdes sobre a importancia da genética
no desenvolvimento do cancer, enfermeiros que
trabalham com pacientes oncolégicos devem estar
preparados para atender as novas demandas de
cuidado.'?' Vérias sociedades de profissionais de
enfermagem nas areas de oncologia, genética e ge-
nomica tém publicado documentos determinando
as fungdes do enfermeiro na avaliagdo de risco e
no aconselhamento genético oncolégico. Essas
funcdes podem ser divididas em atividades clini-
cas (assistenciais), educacionais, organizacionais
(consultor, coordenador e administrador), e de
pesquisa.” Para o desenvolvimento de tais ativi-
dades foi proposta a sistematizacao da assisténcia
por meio da aplicacao do processo de enfermagem
em cada etapa da avaliacao de risco e aconselha-
mento genético, incluindo as etapas de: avaliagao
inicial, diagnéstico, estabelecimento do plano de
cuidados, intervencéao e avaliacdo dos resultados,
conforme preconizado pela ISONG.

Ac¢oes educativas

A educagado é um dos pilares do processo
de aconselhamento genético em cancer e modelos
para essa atividade incluem sessdes em grupo e/
ou individuais.?® As agdes educativas precisam
ser dindmicas e interativas, realizadas por meio de
estratégias pedagogicas participativas adequadas
a educagdo de adultos e que possam ir ao encon-
tro de suas necessidades de satide. Pressupde-se
que essas agoes sejam tragadas de acordo com a
capacidade de compreensao dos sujeitos, seu nivel
educacional, formas de percepgao de risco, histéria
pessoal e familiar de neoplasias, com consideragao
as suas crencas e habitos culturais.'!> Recomenda-
se que os principais topicos a serem abordados
incluam conceitos basicos de genética e genomica,
o cancer como doenga genética e hereditaria, as-
pectos etiolégicos das neoplasias, fatores de risco
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ambientais, estratégias de prevengao e diagnosti-
co precoce.*® Durante essas sessdes, podem ser
aplicados questiondrios de avaliagdo diagndstica,
para obtencao de dados fundamentais da histéria
pessoal e familiar desses individuos, assim como
fatores de exposigao ambiental e aspectos do estilo
de vida. Esses questionarios podem ser respon-
didos em casa com a finalidade de estimular um
maior contato entre os familiares e a obtencdo de
documentos médicos que possam validar a histo-
ria familiar previamente reportada de forma que
as informagdes coletadas sejam o mais fidedignas
possivel.*> Os principais objetivos dessas prati-
cas educativas visam ampliar o conhecimento dos
clientes sobre os aspectos gendmicos e hereditarios
das neoplasias, elucidar sobre a necessidade de
futuras investigagdes genéticas dos individuos em
questdo, esclarecer acerca de concepcdes erroneas
sobre oncogenética e oferecer condicdes para a to-
mada de decisdes informadas referentes as opgoes
de tratamento, seguimento e testes genéticos.>'*>

Aconselhamento genético em cancer

O aconselhamento genético surgiu na litera-
tura de enfermagem no inicio da década de 1960,
enfatizando como principal responsabilidade dos
enfermeiros, junto a equipe multiprofissional, o
suporte psicossocial e o acompanhamento dos ca-
s0s.'® Tornou-se parte da linguagem sistematizada
de enfermagem quando foi incluido na Classifi-
cacao das Intervencdes de Enfermagem (Nursing
Interventions Classification-NIC), por meio da qual
foi definido como um processo interativo de aju-
da, focado na assisténcia ao individuo, familia ou
grupo, que apresenta ou possui risco para desen-
volver, ou, ainda, transmitir um defeito congénito
ou uma condicao genética.'® O aconselhamento
genético também é definido como um processo
de comunicacdo ou educacdo, por meio do qual
o sujeito e os membros de sua familia recebem
informacdes sobre a natureza, os beneficios, os
riscos e o significado do resultado de testes gené-
ticos.'"1* Durante o processo de aconselhamento,
também ¢é oferecido apoio aos clientes, para que
possam lidar com as implicagdes referentes aos
possiveis resultados dos testes de predisposicao
ao cancer. Os individuos que realizam esses exa-
mes precisam receber as orientacdes necessarias
para tomar decisdes informadas sobre sua satde
e para consentir de forma voluntéria e consciente,
mediante a assinatura do termo de consentimento
livre e esclarecido, antes de coletar o sangue para
as andlises genéticas.>'1¢17

Consultas de enfermagem

Os enfermeiros sao profissionais que, usual-
mente, tém uma interagdo bastante proxima e
direta com os clientes e, geralmente, sdo os pri-
meiros a terem contato com esses individuos nos
servicos de satude. Durante a consulta de enfer-
magem, procura-se ir além do biol6gico, por meio
do levantamento das necessidades de saide do
sujeito em seu contexto familiar, as quais podem
ser supridas com intervengdes de enfermagem,
ou atendidas mediante encaminhamento a outros
profissionais da equipe multiprofissional de acon-
selhamento genético.'''® A entrevista e o exame
fisico sdo instrumentos utilizados na avaliacdo de
enfermagem. Segundo a ISONG, os dados a serem
coletados durante a mesma incluem as expectati-
vas do cliente; sua histéria pessoal e familiar de
saude; dados sobre a dindmica e estrutura familiar;
informacoes sobre suas praticas de satide; fatores
ambientais e econdmicos que podem afetar sua
satde; padrdes de adaptagdo e enfrentamento
de doengas; seus sistemas de apoio; seus valores
e crengas; assim como seu conhecimento sobre a
influéncia da genética e da gendmica na etiologia
de sua patologia.®

Coleta da histéria familiar e avaliagdo de risco

Dentre os itens que compdem a avaliagdo,
a histéria familiar de cancer é o que merece o
maior destaque, uma vez que a identificagdo de
muitas sindromes neopldsicas hereditarias ocorre
por meio de uma histéria devidamente coletada e
validada.? Algumas habilidades sdo importantes
para a obtencdo da historia familiar, tais como:
conhecimentos de genética basica, capacidade de
comunicagdo, habilidade para desenvolver rela-
cionamentos interpessoais empaticos, persisténcia
e conhecimento dos aspectos éticos e legais que
podem surgir.”

Ao coletar e interpretar os dados da histéria
familiar, o enfermeiro precisa ter conhecimentos
de marcadores clinicos que indicam suscetibilida-
de herdada ao cancer, denominados como “ban-
deiras vermelhas”, que incluem: (a) idade jovem
ao diagnostico (em geral inferior a 50 anos); (b)
tumores bilaterais em 6rgaos pares; (c) presenca
de multiplos tumores distintos em um mesmo
6rgao; (d) maltiplos tumores primarios no mesmo
individuo; (e) presenca de tumores em dois ou
mais parentes de primeiro ou segundo grau; (f)
“constelacdo” de tumores em um sujeito ou sua
familia, reconhecidos como parte de uma sindro-
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me neoplasica hereditdria j& descrita na literatura;
e (g) associagdes de cancer com lesdes benignas.'*

A coleta de dados deve ser realizada siste-
maticamente pelo profissional de satide, junto ao
individuo que esta passando pela consulta, isto
é, o probando ou caso-indice." Se ele for afetado
por cancer, é importante que seja relatado o sitio
primaério de ocorréncia da neoplasia, com compro-
vacdo por meio de exames anatomopatologicos
que apresentem dados sobre o tipo histolégico do
tumor e a idade ao diagndstico da doenca.! Para
que possa ser identificado um padrao de heran-
ca genética, preconiza-se que a histéria familiar
englobe dados de no minimo trés geragdes." Ini-
cia-se perguntando sobre a histéria de satde dos
parentes de primeiro grau, tendo sempre como
referéncia as “bandeiras vermelhas”. Prossegue-se
com a avaliacdo da histéria de parentes de segundo
e terceiro graus.! Tanto o ramo materno quanto
o paterno devem ser investigados e, em caso de
falecimento, devem ser mencionadas a idade e
a causa do 6bito. Devido ao efeito fundador ob-
servado em diversas doengas genéticas, a origem
étnica e racial de cada ramo da familia deve fazer
parte dos dados coletados. Informacdes sobre o
estilo de vida e exposicao ambiental a carcindgenos
tém que ser investigadas em relagdo a todos os
membros da familia. Além disso, todos os dados
obtidos precisam ser comprovados por meio de
prontudrios ou relatérios médicos, resultados de
exames anatomopatolégicos e atestados de 6bito,
pois somente deste modo serd possivel uma ava-
liagdo fidedigna, conduzindo a um diagnoéstico
preciso."*®

Na auséncia de testes genéticos disponiveis
para detectar a suscetibilidade a determinados
tipos de cancer, a historia familiar é um importante
instrumento gendmico, efetivo e de baixo custo,
para identificar categorias de risco e individuos
que possam estar mais predispostos a desenvolver
neoplasias.”® A partir da histdéria familiar relatada
pelo cliente, o enfermeiro pode construir o he-
redograma, que é a representacdo dessa histéria
utilizando-se de simbolos padronizados para tal.
O heredograma facilita a visualizagdo da histéria
familiar, a identificagdo do padrao de heranca
genética e a avaliacdo dos individuos sob risco,
o que facilita o acesso a esses dados, durante os
atendimentos da equipe multiprofissional de
aconselhamento genético oncolégico.'*

A historia pessoal e familiar, assim como o

heredograma, sao recursos bastante tteis na esti-
mativa de risco para o desenvolvimento de cancer.

O conhecimento do grau de risco é importante
para a tomada de decisdes quanto a realizacao
ou ndo do teste genético, indicacdo de condutas
de rastreamento clinico e utilizacdo de medidas
de quimioprevencao.? Varios métodos e modelos
estatisticos tém sido propostos para quantificar o
risco associado a histéria familiar de cancer.? Uma
vez realizado o diagnostico e determinado o risco
de desenvolvimento de cancer, de acordo com
as caracteristicas clinicas da familia, a equipe de
satde orienta o probando quanto a indicacao de
testes genéticos preditivos, sobre seu seguimento
individualizado e de seus familiares, assim como
quanto ao programa de prevencao e rastreamento
especificos para seu caso e para sua familia."”

Testes genéticos

Quando os clientes optam por realizar o
teste genético, o enfermeiro necessita ampliar suas
orientacdes e incluir em suas consultas topicos
que precisam ser considerados, tais como, suas
motivagdes para a realizacdo do teste, como ira
trabalhar com o resultado obtido e seus padroes de
comunicac¢ao com familiares.'” O consentimento do
cliente em submeter-se ao teste genético tem que
ser voluntério, porém o enfermeiro pode partici-
par como facilitador desse processo de tomada de
decisdo, oferecendo apoio psicossocial na intengao
de auxilia-lo a compreender os riscos, beneficios e
limitagdes dos testes, seus potenciais resultados,
sensibilidade e especificidade dos exames, assim
como o direito de recusar-se a receber o resultado,
ou mesmo de realizar o teste, sem quaisquer impli-
cacOes para seu tratamento ou seguimento. Esses
topicos devem fazer parte do termo de consenti-
mento livre e esclarecido, o qual, de acordo com
normas éticas e legais, todo cliente deve assinar
antes da realizagdo de testes genéticos.>"’

A maioria dos servigos brasileiros de acon-
selhamento genético disponibiliza testes para as
sindromes neoplasicas hereditarias prevalentes
na populagdo, como as sindromes de cancer de
mama hereditario, nas quais os genes testados com
maior frequéncia sdo os genes BRCA1 e BRCA2,
e as sindromes de cancer colorretal e ginecologi-
co, nas quais os genes de reparo MLH1, MSH?2,
MSH6, PMS1 e PMS?2 podem ser pesquisados.*"”
Esses testes sdo realizados para detectar muta-
¢Oes germinativas herdadas em genes de alta
penetrancia, os quais sdo associados com o tipo
de tumor observado nos individuos e familias
que buscam aconselhamento.>'” Outras mutagdes
com penetrancia intermedidria também tém sido
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reportadas em familias com cancer de mama e de
colon hereditarios, mas seu impacto na pratica
clinica ainda ndo estd bem estabelecido. Essas
mutagOes de penetrancia alta e intermedidria sao
consideradas raras e, mais comumente, a suscetibi-
lidade herdada ao cancer é atribuida a um ntimero
de sequéncias variantes do material genético com
baixa penetrancia. A localizacdo genomica de
muitas dessas variagdes de baixa penetrancia tem
sido estabelecida por meio de estudos de associa-
¢do em todo o genoma, os quais ainda nao fazem
parte das recomendagdes clinicas de rotina. No
entanto, instituicdes privadas ja oferecem esses
exames, por meio de testes genéticos direto ao
consumidor, cujo impacto potencial na populagao
ainda é totalmente desconhecido.?’

Seguimento e retornos

O seguimento dos clientes ¢ um componente
essencial do processo de aconselhamento genéti-
co. Todas as informagdes que recebem durante
as consultas sdo bastante complexas, portanto o
enfermeiro precisa acompanhar a evolugdo de
seus clientes ao longo desse processo e avaliar o
entendimento do aconselhamento.” Os retornos
e 0 acompanhamento sdo importantes para a
atualizacdo da histéria familiar, tanto como para
reforcar comportamentos saudéveis em relacao
a prevencao do cancer e verificar a adesao aos
programas de rastreamento e detecgdo precoce
de futuras lesoes. E ideal que, uma vez por ano, o
enfermeiro entre em contato com as familias para
verificar alteragdes no historico familiar.'>'

POSSIBILIDADES E DESAFIOS

Diante do exposto, o profissional de enferma-
gem, ao atuar em oncologia, pode aplicar seus co-
nhecimentos para realizar a avaliacao de risco para
o desenvolvimento de neoplasias, com enfoque nos
aspectos genéticos e gendmicos.” E essencial que
essa avaliacdo seja parte integrante da sua rotina e
inclua, especialmente, a coleta e registro da histéria
familiar, facilitando o encaminhamento aos espe-
cialistas. O enfermeiro é o profissional que precisa
reforcar as recomendacoes sobre o cuidado e as
informagodes fornecidas pelos especialistas em ge-
nética, com competéncia para fornecer orientacdes,
suporte e avaliar, constantemente, as respostas dos
individuos ao cuidado recebido.'*"

A ISONG recomenda aos profissionais de
enfermagem que queiram atuar em um nivel avan-
¢ado de pratica profissional, na area da genética e

da gendmica, a realizacdo de pds-graduacao que
compreenda essas temdticas, ou a oncologia.”"
Mediante essa capacitacdo, o enfermeiro estard
apto para realizar avaliagdo de risco detalhada,
de forma personalizada, junto aos individuos e
seus familiares, com a utilizacio de modelos esta-
tisticos que compreendem algoritmos disponiveis
para célculo de probabilidades para manifestagao
da doenga oncolégica e para identificar possiveis
portadores de mutagdes genéticas.?’> Esse profis-
sional pode discutir as implicagdes do teste gené-
tico e realizar o aconselhamento, atuando como
referéncia para os demais colegas da equipe de
enfermagem, podendo, também, participar e/ou
conduzir pesquisas na drea.'>'>”

Gradativamente, as novas tecnologias da me-
dicina oncolégica personalizada, estao permitindo
a caracterizacdo detalhada da biologia individual
das neoplasias e dos sujeitos portadores das mes-
mas.? As decisOes terapéuticas que se baseiam nes-
sa personalizagao tém compreendido a integracao
de complexas considerac¢des clinico-patolégicas,
técnicas e socioeconémicas.>*” A medicina perso-
nalizada envolve todos os profissionais de satide
e sinaliza para a necessidade de educagdo desses
sujeitos sobre o significado e as implica¢des da
informacdo gendmica aplicada ao seu cotidiano
profissional.>® O crescente nimero de abordagens
baseadas nos genes e o avango tecnolégico pro-
porcionado pelo Projeto Genoma Humano estao
levando a redefinicao na patofisiologia, prevengao
e terapéutica de diversas condi¢des. Embora a
enfermagem seja a maior forca de trabalho, que
ministra cuidados de satide em todo o mundo, a
maioria dos enfermeiros ainda nao teve a iniciativa
de confrontar-se com esses avancos, muitas vezes
por déficit de conhecimento ou por dificuldades
de acesso a fontes de informacido atualizadas e
contextualizadas a sua pratica cotidiana.’ Os
profissionais de enfermagem necessitam de pro-
gramas de capacitacdo e educacdo permanente,
pois, cada vez mais, ocupardo um papel central no
planejamento e na execucao do cuidado de satide
baseado em gendmica.

CONCLUSAO

Agora, mais do que nunca, é fundamental
que os enfermeiros possam se apropriar das
competéncias essenciais em genética e gendmica,
fato que deixa de ser uma opgdo e passa a ser
imprescindivel ao exercicio da enfermagem no
século XXI. E preciso avancar e assumir papéis de
lideranca nas iniciativas voltadas para a integra-
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¢do dessas ciéncias ao cuidado oncolégico, com
foco no individuo e na sua familia. Portanto, con-
clui-se que, o profissional de enfermagem pode
atuar como referéncia para os demais membros
da equipe de satide, com potencial para aplicar
seus conhecimentos na assisténcia, no ensino e
na pesquisa oncolégica, sob a 6tica da genética
e da genomica.
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