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A medicina genémica e a satide de precisio deram seu primeiro grande passo no inicio dos anos 2000. O Projeto
Genoma Humano (HGP, do inglés Human Genome Project), iniciado em 1990 e finalizado em 2003, nao apenas
impactou de forma significativa a nossa compreensio sobre a arquitetura do genoma humano ¢ a correlacio deste
com diferentes doengas, como também gerou uma revolugio tecnoldgica multidisciplinar'. Vinte anos depois, ainda
sdo consideradas inovagoes em todo mundo, uma vez que sua implementacio pelos sistemas de satide nio é simples,
requerendo uma gama de agdes e iniciativas complexas®. Os rdpidos avancos nos métodos de diagnéstico molecular,
terapias avancadas e medicina de precisio enfatizam a necessidade da tradugio desses conhecimentos para otimizar a
aplicabilidade nos servicos de saide da populagao®.

Por serem a segunda principal causa de ébitos em paises desenvolvidos ¢ em desenvolvimento, as doengas
oncoldgicas™ tém sido prioridade nas iniciativas dos paises, no que diz respeito a medicina gendmica e a satde de
precisdo. De acordo com o estudo Global Cancer Statistics, conduzido a partir da andlise de dados de 185 paises,
estima-se um aumento global de quase 50% nos novos casos de cancer entre 2020 e 2040°. Segundo o levantamento,
esse aumento ¢é reflexo do crescimento e envelhecimento populacional associado 4 prevaléncia de fatores de risco.

Na medicina tradicional, um paciente oncolégico é diagnosticado por meio de exames laboratoriais, histopatolégicos
e bidpsias, sendo encaminhado a uma consulta médica padrio para o tratamento cirtirgico, quimioterdpico e/ou
radioterdpico. A saide de precisao, também denominada de medicina de precisdo ou personalizada, consiste em uma
abordagem emergente que une os dados j4 utilizados para diagnéstico e tratamento (sinais, sintomas, histérico pessoal
e familiar, e exames complementares) ao perfil genético do individuo. Por meio dessa abordagem, possibilita-se: a
maior acurdcia no diagndstico; a capacidade de predicio, antevendo o surgimento de enfermidades de cardter genético
e hereditdrio; e a customizagio do tratamento’.

A identificacio de genes associados & predisposicio de doengas cronicas nao transmissiveis (DCNT) foi impulsionada
pelo desenvolvimento de técnicas de sequenciamento de nova geragao (NGS). De acordo com o National Health
Institute (NIH)?, o custo do sequenciamento do genoma humano estd abaixo de US$1.000 por pessoa, em contraste
ao custo de US$ 100.000.000 estimado em 2001. A utilizagdo dessa técnica para uma nova abordagem no cuidado
a satde permite a adogao de préticas clinicas mais seguras e eficazes, além de promover a melhoria na qualidade de
vida e proporcionar o uso racional dos recursos da satde. Virios paises — como o Reino Unido’ (100.000 Genomes),
Estados Unidos' (A/ of Us), Singapura'® (Singapore 10K Genome Project) e Austrdlia'? (Australian Genomics Health
Alliance) — ja desenvolveram e implementaram iniciativas em saide de precisdo, as quais indicam elevado potencial
para a melhoria dos sistemas de sadde.

Testes genéticos baseados em andlises gendmicas podem ajudar na identificagio de sindromes genéticas de cAncer em
individuos que apresentam histérico de doenca oncolégica na familia, indicando a predisposicio a diferentes tipos de
tumores. No cAncer de mama hereditdrio (CMH), que representa cerca de 10% do total de casos de cAncer de mama,
a intervencio preventiva pode diminuir significativamente o risco de desenvolvimento da doenca em portadores de

*Departamento de Ciéncia e Tecnologia da Secretaria de Ciéncia, Tecnologia e Insumos Estratégicos do Ministério da Satude (Decit/SCTIE/MS). Brasilia (DF), Brasil.
'E-mail: alessandra.siqueira@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0003-3852-7580

2E-mail: amanda.fontes@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0002-3472-7684

3E-mail: graziella.figueiredo@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0002-4416-0183

4E-mail: helena.guimaraes@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0001-7878-0084

°E-mail: julianna.treptow@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0001-9400-2303

SE-mail: max.costa@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0002-2338-7768

’E-mail: priscilla.souza@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0002-3618-9509

8E-mail: rodrigo.theodoro@saude.gov.br. Orcid iD: https://orcid.org/0000-0001-5624-8644

Enderego para correspondéncia: Helena Ipé Pinheiro Guimaraes. Decit/SCTIE/MS. SCN, Quadra 02, Projecdo C, Sala 105. Brasilia (DF), Brasil. CEP 70712-902.
E-mail: helena.guimaraes@saude.gov.br

Este é um artigo publicado em acesso aberto (Open Access) sob a licenca Creative
Commons Attribution, que permite uso, distribuicio e reproducio em qualquer . - .
BY meio, sem restricoes, desde que o trabalho original seja corretamente citado. Revista Brasileira de Cancerologia 2022; 68(2): e-002809



Siqueira ASE, Fontes ANB, Figueiredo GSF, Guimardes HIP, Peixoto J, Costa MNM, Souza PA, Rocha RT

mutagbes em genes a esta relacionados'. Por meio do sequenciamento de nova geracio, é possivel identificar variagoes
em genes com potencial para o desenvolvimento de células cancerigenas'® e biomarcadores especificos associados aos
tumores, permitindo a ado¢o de terapias de antigenos do préprio tecido tumoral®. Ainda, permite o desenvolvimento
de terapias personalizadas que se baseiem nas informacées genéticas especificas de um individuo ou grupo de individuos.

Estudos indicam que as frequéncias de marcadores relacionados a determinada doenga podem variar amplamente
entre populacoes, de modo que os achados para certo grupo nio se apliquem a outros individuos etnicamente
distintos'®"”. A maior parte dos dados gendmicos, atualmente disponiveis em bancos de dados, é proveniente de
populacdes de baixa heterogencidade genética. Assim, uma grande limitacio para a expansio e a consolidacio da
satde de precisdo no Brasil consiste na caréncia de dados gendmicos representativos de uma populagio multiétnica
que apresenta uma das maiores taxas de miscigenacio do mundo, como a brasileira'®".

Nesse contexto, o Departamento de Ciéncia e Tecnologia da Secretaria de Ciéncia, Tecnologia e Insumos Estratégicos
do Ministério da Satde (Decit/SCTIE/MS) lancou, no dia 4 de agosto de 2020, o Programa Nacional de Genémica
e Satde de Precisao — Genomas Brasil por meio da Portaria n.© 1.949%. O Genomas Brasil é um programa de ciéncia,
tecnologia e inovagdo que pretende viabilizar o acesso da populagio brasileira a produtos e servicos de satide de precisio.
Uma de suas principais estratégias ¢ a criacdo de um Banco Nacional de Dados Gendmicos ¢ de Sadde — GenBR
database — que abrigard sequéncias do genoma e de dados de satide de 100 mil brasileiros nos préximos anos. Esse
banco de dados possibilitard que novas pesquisas identifiquem as principais caracteristicas genéticas da populagio
brasileira para prever e prevenir doengas, bem como para desenvolver novos tratamentos, terapias e novas estratégias
de cuidado a satde.

Os participantes da pesquisa, cujos genomas serdo sequenciados, serdo recrutados diretamente dos servicos de atencio
primdria e especializada, tendo também acesso a um diagnéstico genético continuo e preciso e a aconselhamentos
genéticos conforme necessdrios. Para tanto, o Genomas Brasil visa a estimular e a fortalecer a pesquisa, a inovacio
e a capacitacio da forga de trabalho em satide nacional na 4drea da satide de precisio. Com isso, planejam-se sdlidos
avangos no prognéstico e no tratamento do cincer no Sistema Unico de Satide (SUS), a partir do apoio a projetos
para a identificacio de potenciais biomarcadores e a andlise de correlagio entre o perfil gendmico, epidemioldgico,
clinico e familiar como estratégia na terapia da doenga.

O Genomas Brasil apresenta uma prova de conceito que fornecerd dados importantes para a demonstragio do valor
da satide de precisdo para o SUS, subsidiando a futura tomada de decisao em relagdo a implementagio, a projecio ¢ ao
escalonamento para o sistema de satde publico. O programa ¢ fundamental para a transi¢io adequada para um sistema
de satde baseado em satide de precisio, etapa critica para a adequagio de estratégias, metodologias e protocolos e para
o gerenciamento de riscos e potenciais obstdculos a serem enfrentados. Além disso, pretende iniciar uma revolugio no
SUS por meio do uso de estratégias de fronteira do conhecimento para fornecer o mais preciso e moderno cuidado
a satide 4 populagio brasileira, trazendo grandes transformacoes para a forca de trabalho em satde, para o avanco do
conhecimento cientifico e para a industria de satide nacional.
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