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A medicina genômica e a saúde de precisão deram seu primeiro grande passo no início dos anos 2000. O Projeto 
Genoma Humano (HGP, do inglês Human Genome Project), iniciado em 1990 e finalizado em 2003, não apenas 
impactou de forma significativa a nossa compreensão sobre a arquitetura do genoma humano e a correlação deste 
com diferentes doenças, como também gerou uma revolução tecnológica multidisciplinar1. Vinte anos depois, ainda 
são consideradas inovações em todo mundo, uma vez que sua implementação pelos sistemas de saúde não é simples, 
requerendo uma gama de ações e iniciativas complexas2. Os rápidos avanços nos métodos de diagnóstico molecular, 
terapias avançadas e medicina de precisão enfatizam a necessidade da tradução desses conhecimentos para otimizar a 
aplicabilidade nos serviços de saúde da população3.

Por serem a segunda principal causa de óbitos em países desenvolvidos e em desenvolvimento, as doenças 
oncológicas4-6 têm sido prioridade nas iniciativas dos países, no que diz respeito à medicina genômica e à saúde de 
precisão. De acordo com o estudo Global Cancer Statistics6, conduzido a partir da análise de dados de 185 países, 
estima-se um aumento global de quase 50% nos novos casos de câncer entre 2020 e 20406. Segundo o levantamento, 
esse aumento é reflexo do crescimento e envelhecimento populacional associado à prevalência de fatores de risco.

Na medicina tradicional, um paciente oncológico é diagnosticado por meio de exames laboratoriais, histopatológicos 
e biópsias, sendo encaminhado a uma consulta médica padrão para o tratamento cirúrgico, quimioterápico e/ou 
radioterápico. A saúde de precisão, também denominada de medicina de precisão ou personalizada, consiste em uma 
abordagem emergente que une os dados já utilizados para diagnóstico e tratamento (sinais, sintomas, histórico pessoal 
e familiar, e exames complementares) ao perfil genético do indivíduo. Por meio dessa abordagem, possibilita-se: a 
maior acurácia no diagnóstico; a capacidade de predição, antevendo o surgimento de enfermidades de caráter genético 
e hereditário; e a customização do tratamento7.

A identificação de genes associados à predisposição de doenças crônicas não transmissíveis (DCNT) foi impulsionada 
pelo desenvolvimento de técnicas de sequenciamento de nova geração (NGS). De acordo com o National Health 
Institute (NIH)8, o custo do sequenciamento do genoma humano está abaixo de US$1.000 por pessoa, em contraste 
ao custo de US$ 100.000.000 estimado em 2001. A utilização dessa técnica para uma nova abordagem no cuidado 
à saúde permite a adoção de práticas clínicas mais seguras e eficazes, além de promover a melhoria na qualidade de 
vida e proporcionar o uso racional dos recursos da saúde. Vários países ‒ como o Reino Unido9 (100.000 Genomes), 
Estados Unidos10 (All of Us), Singapura11 (Singapore 10K Genome Project) e Austrália12 (Australian Genomics Health 
Alliance) ‒ já desenvolveram e implementaram iniciativas em saúde de precisão, as quais indicam elevado potencial 
para a melhoria dos sistemas de saúde.

Testes genéticos baseados em análises genômicas podem ajudar na identificação de síndromes genéticas de câncer em 
indivíduos que apresentam histórico de doença oncológica na família, indicando a predisposição a diferentes tipos de 
tumores. No câncer de mama hereditário (CMH), que representa cerca de 10% do total de casos de câncer de mama, 
a intervenção preventiva pode diminuir significativamente o risco de desenvolvimento da doença em portadores de 
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mutações em genes a esta relacionados13. Por meio do sequenciamento de nova geração, é possível identificar variações 
em genes com potencial para o desenvolvimento de células cancerígenas14 e biomarcadores específicos associados aos 
tumores, permitindo a adoção de terapias de antígenos do próprio tecido tumoral15. Ainda, permite o desenvolvimento 
de terapias personalizadas que se baseiem nas informações genéticas específicas de um indivíduo ou grupo de indivíduos.

Estudos indicam que as frequências de marcadores relacionados a determinada doença podem variar amplamente 
entre populações, de modo que os achados para certo grupo não se apliquem a outros indivíduos etnicamente 
distintos16,17. A maior parte dos dados genômicos, atualmente disponíveis em bancos de dados, é proveniente de 
populações de baixa heterogeneidade genética. Assim, uma grande limitação para a expansão e a consolidação da 
saúde de precisão no Brasil consiste na carência de dados genômicos representativos de uma população multiétnica 
que apresenta uma das maiores taxas de miscigenação do mundo, como a brasileira18,19.

Nesse contexto, o Departamento de Ciência e Tecnologia da Secretaria de Ciência, Tecnologia e Insumos Estratégicos 
do Ministério da Saúde (Decit/SCTIE/MS) lançou, no dia 4 de agosto de 2020, o Programa Nacional de Genômica 
e Saúde de Precisão ‒ Genomas Brasil por meio da Portaria n.º 1.94920. O Genomas Brasil é um programa de ciência, 
tecnologia e inovação que pretende viabilizar o acesso da população brasileira a produtos e serviços de saúde de precisão. 
Uma de suas principais estratégias é a criação de um Banco Nacional de Dados Genômicos e de Saúde – GenBR 
database – que abrigará sequências do genoma e de dados de saúde de 100 mil brasileiros nos próximos anos. Esse 
banco de dados possibilitará que novas pesquisas identifiquem as principais características genéticas da população 
brasileira para prever e prevenir doenças, bem como para desenvolver novos tratamentos, terapias e novas estratégias 
de cuidado à saúde.

Os participantes da pesquisa, cujos genomas serão sequenciados, serão recrutados diretamente dos serviços de atenção 
primária e especializada, tendo também acesso a um diagnóstico genético contínuo e preciso e a aconselhamentos 
genéticos conforme necessários. Para tanto, o Genomas Brasil visa a estimular e a fortalecer a pesquisa, a inovação 
e a capacitação da força de trabalho em saúde nacional na área da saúde de precisão. Com isso, planejam-se sólidos 
avanços no prognóstico e no tratamento do câncer no Sistema Único de Saúde (SUS), a partir do apoio a projetos 
para a identificação de potenciais biomarcadores e a análise de correlação entre o perfil genômico, epidemiológico, 
clínico e familiar como estratégia na terapia da doença.

O Genomas Brasil apresenta uma prova de conceito que fornecerá dados importantes para a demonstração do valor 
da saúde de precisão para o SUS, subsidiando a futura tomada de decisão em relação à implementação, à projeção e ao 
escalonamento para o sistema de saúde público. O programa é fundamental para a transição adequada para um sistema 
de saúde baseado em saúde de precisão, etapa crítica para a adequação de estratégias, metodologias e protocolos e para 
o gerenciamento de riscos e potenciais obstáculos a serem enfrentados. Além disso, pretende iniciar uma revolução no 
SUS por meio do uso de estratégias de fronteira do conhecimento para fornecer o mais preciso e moderno cuidado 
à saúde à população brasileira, trazendo grandes transformações para a força de trabalho em saúde, para o avanço do 
conhecimento científico e para a indústria de saúde nacional.
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