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Resumo

Introducéo

A oncogenética inclui o estudo dos aspectos moleculares, celulares, clinicos e
terapéuticos destas sindromes, dos genes associados e dos individuos e familias afetadas.
Atualmente, estima-se que cerca de 5% a 10% de todos os tumores estejam associados a
predisposicdo hereditaria e diretamente associados a mutagfes germinativas em genes de alta
penetrancia para o cancer (INCA, 2009). Familias com sindromes hereditarias de
predisposicdo ao cancer tém risco aumentado para desenvolvimento de tumores ao longo da
vida e o acompanhamento dessas familias requer equipe multidisciplinar. A partir da
avaliacdo genética, os pacientes e familiares portadores dessas sindromes passam por
aconselhamento genético com equipes médicas especializadas. O objetivo do aconselhamento
genético e da testagem genética nesse contexto € prover informacdes relevantes aos pacientes
(HOLLAND et al., 2010) a fim de contribuir para o entendimento das orientacbes médicas e
auxiliar na escolha de estratégias de enfrentamento e adaptacdo ao contexto suscitado pela
condicdo oncoldgica. Aspectos psicologicos, especificos ao processo de aconselhamento
geneético, ao diagndstico da doenca e ao tratamento oncologico sdo importantes de serem
investigados, visto que contribuem para o entendimento das reacGes do paciente frente a
doenga, ao tratamento e seus desdobramentos.

Este estudo se detera a dois tipos de sindromes: (a) Neoplasia Enddcrina Multipla Tipo
2 (NEM 2), que subdivide-se em: Tipo 2A (NEM 2A) e Tipo 2B (NEM 2B); e (b) Sindrome
de Li-Fraumeni (SLF). A NEM 2A se caracteriza por carcinoma medular de tiredide (95%),
feocromocitoma (30-50%), hiperparatireoidismo (10-20%) e sem alteracGes na aparéncia
fisica. A NEM 2B se caracteriza por carcinoma medular de tiredide (90%), feocromocitoma

(45%), ganglioneuromatose (100%) e habitos marfanoides (65%). Os dois ultimos itens séo
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responsaveis por alteracdo fenotipica em idade precoce (MAIA; GROSS; PUNALES, 2005).
A SLF caracteriza-se por mutacdes na linhagem germinativa, principalmente no gene TP53.
Esse gene funciona como um guardido do genoma, evitando a proliferacdo de uma célula que
tenha um dano genético. Essas alteragdes génicas proporcionam uma alta taxa de tumores
malignos na infancia e em adultos jovens. A SLF estd relacionada a uma alta taxa de
morbimortalidade em consequéncia das diferentes localizaces das neoplasias e das
repercussoes sistémicas por elas provocadas (ACHATZ et al., 2007).

O objetivo deste estudo serd a apresentar a proposta de avaliagdo de pacientes
portadores de dois tipos de sindromes hereditarias de predisposicao ao cancer (NEM 2 e SLF)
que frequentam os ambulatorios de oncogenética do Hospital de Clinicas de Porto Alegre
(HCPA).

Metodologia

Este subprojeto esta inserido no Nucleo de Exceléncia em pesquisa na area de
oncogenética do (HCPA). A partir da avaliacdo genética, os pacientes e familiares portadores
das mutacbes passam por aconselhamento genético com a equipe médica especializada. As
avaliacOes psicoldgicas serdo conduzidas em dois formatos: (a) estudo quantitativo: pesquisa
transversal de levantamento de perfil socio-demogréafico e avaliacdo psicologica de pacientes
identificados com essas mutagdes genéticas; (b) estudo qualitativo: estudos de caso de
familias portadoras dessas sindromes hereditarias de predisposicdo ao cancer em
acompanhamento médico nos ambulatérios de oncogenética do HCPA. A partir das demandas
assistenciais existentes na instituicdo, serdo convidados a participar deste subprojeto os
pacientes identificados com mutacdo genética e os familiares que os acompanham,
encaminhados de servigos de satde publicos e privados do estado do Rio Grande do Sul. A
amostra do estudo sera composta por pacientes que frequentarem os ambulatérios de
oncogenética no periodo de setembro de 2011 a janeiro de 2012. Para o estudo quantitativo,
o0s instrumentos utilizados serdo: ficha de dados socio-demograficos e da situacdo clinica;
WHOQOL Abreviado (World Health Organization Quality of Life Instrument abbreviated
version; FLECK et al., 2000); Inventario de Estratégias de Coping, (FOLKMAN; LAZARUS,
1985) adaptado por Savoéia, Santana e Mejias (1996); e Inventarios ASEBA (Achenbach
System of Empirically Based Assessment; ACHENBACH; RESCORLA, 2003). Os
procedimentos do estudo quantitativo prevéem entrevistas individuais com aplicacdo dos
instrumentos realizadas por equipe de auxiliares de pesquisa treinados. O estudo qualitativo
contara com entrevistas individuais semi-estruturadas e gravadas, aléem da aplicacdo de

instrumentos. Os pacientes com mutacdo genética indicardo familiares que serdo convidados
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para as entrevistas e que fardo parte do estudo de caso. Este projeto foi submetido e aprovado
pela Comissdo Cientifica da Faculdade de Psicologia e ao Comité de Etica em Pesquisa da
PUCRS (registro CEP 10/05268).

Resultados
Por se tratar de uma pesquisa em andamento, esta apresentacao se limita a descrever o

sub-projeto referente a avaliacéo psicologica.

Concluséo

O estudo de familias com sindromes hereditarias consiste huma nova area tanto para
medicina quanto para psicologia. Avaliacfes psicolégicas de pacientes e familiares devem
contribuir para o levantamento de demandas, mapeamento das dificuldades e das condic¢des de
enfrentamento da doenca. A partir disso, futuros estudos poderdo utilizar esses dados para

planejar intervencdes psicoldgicas especificas as dificuldades enfrentadas por essas familias.
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