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RESUMO

Introducao: O cancro da mama € o segundo cancro mundialmente mais comum. Embora maioritariamente esporadico,
muitos dos casos familiares devem-se a mutacdes nos genes BRCAI/BRCAZ2 (breast cancer susceptibility genes 1/2), que
sdo encontradas em 15-20% destas familias.

Descricao do caso: Mulher de 28 anos, observada por adenomegalia axilar esquerda isolada. Antecedentes de neoplasia
da mama na mae, em duas tias-avos e em trés primas maternas; neoplasia do endométrio na mée e na avé materna; a
doente e a mée sdo portadoras da mutacdo BRCAI. Realizou ressonancia magnética mamaria, que evidenciou formacao
nodular de caracter indeterminado e baixo grau de suspeicdo; apesar disso, foi submetida a biopsia ecoguiada do nédu-
lo, gque histologicamente concluiu tratar-se de metastase de carcinoma compativel com primario mamario. Sem lesdes
secundarias apds o estadiamento, interpretou-se o nédulo axilar esquerdo como neoplasia primaria da mama. Realizou
mastectomia unilateral a esquerda com bidpsia de ganglio sentinela, com diagnéstico final de carcinoma ductal invasor,
sem metastizacdo linfatica. Apos criopreservacdo de ovocitos, realizou quimio e radioterapia adjuvantes, mantendo-se
atualmente sob hormonoterapia. Foi submetida a mastectomia direita profilatica, mas, por desejo de gravidez futura, pro-
telou a salpingo-ooforectomia de reducdo de risco. Sem evidéncia, até ao momento, de recidivas da doenca.

Comentario: O diagnéstico da mutacdo genética responsavel pelos casos de cancro identificados e, com grande probabi-
lidade, responsavel por futuras neoplasias malignas, permite uma abordagem preventiva atempada do proprio doente e
dos familiares em risco. O diagnostico genético da doente permitiu uma investigacao diferenciada, com uma orientacdo
precoce da sua neoplasia da mama e a adocao de medidas de reducdo do restante risco oncolégico. O médico de familia
desempenhou um papel fundamental no seguimento regular da doente no seu contexto biopsicossocial, contribuindo para
o desfecho animador do caso.
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ABSTRACT

Introduction: Breast cancer is the second most common cancer worldwide. Although mostly sporadic, the majority of
hereditary cases are attributed to breast cancer susceptibility genes 1/2 (BRCAI/2) mutations, that can be found in 15-20%
of these families.

Case description. Woman, 28 years old, with an isolated left axillary nodule. Family history of breast cancer in her mother,
two great-aunts and three cousins; endometrial cancer in her mother and grandmother; the patient and her mother are
BRCAI carriers. A breast magnetic resonance detected an unsuspicious axillary nodule, with undetermined character; she
was subjected to echo-guided biopsy of the nodule, that was shown to be a metastasis, from a primary breast cancer.
Cancer staging did not find any secondary lesions, and the left axillary nodule was considered to be the primary breast
cancer. A left mastectomy was performed, with sentinel lymph node biopsy, the final diagnosis was invasive ductal car-
cinoma, without lymph node metastasis. After completing oocyte cryopreservation, she underwent chemotherapy and
radiation, and she is currently under hormone therapy. The patient underwent a right prophylactic mastectomy, but, due
to her childbearing desire, she decided to postpone the risk-reducing bilateral salpingo-oophorectomy. There is no evi-
dence of cancer recurrence.

Comment: If we identify the pathogenic variants associated with known cancer cases, and probably responsible for future
diagnoses, it is possible to have a preventive approach to the patient and their blood relatives. ldentifying the patient's
BRCAI gene mutation allowed a personalized approach which was determinant to the timely treatment of her breast can-
cer and the risk-reducing interventions. The family physician had a central role in the regular management of this patient,
considering her biopsychosocial dimensions, contributing for good health results.

Keywords: Breast neoplasms, genes, BRCA]
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INTRODUCAO
cancro da mama é o segundo cancro
mais comum em todo o mundo e a causa
de mortalidade por cancro mais comum
nas mulheres, sendo considerado um
problema de salde global, com uma importante
carga de doenca!

Apesar de ser uma doenca multifatorial e com ca-
sos maioritariamente esporadicos, sabe-se que muta-
¢Oes em determinados genes supressores tumorais,
nomeadamente nos genes de suscetibilidade para
cancro da mama tipos 1e 2 [breast cancer susceptibi-
lity genes 1/2 (BRCA1/BRCA2)], predispdem um indi-
viduo a desenvolver cancro da mamal? As proteinas
BRCA desempenham um importante papel na res-
posta ao dano de DNA (deoxyribonucleic acid), fun-
damental a sobrevivéncia quer das células mamarias
normais, quer das malignas.! O estado de portador
de uma variante patogénica em um ou ambos os ge-
nes BRCA aumenta marcadamente a suscetibilidade
ao cancro da mama e de ovario, com risco acrescido
também para neoplasias noutras localizacdes, como
trompas de Faldpio, peritoneu, endométrio, prostata,
mama masculina e pancreas.?

A maioria das neoplasias da mama e de ovario he-
reditarias devem-se a mutacdes nos genes BRCA1/
BRCAZ, que podem ser encontradas em 15-20% dos
casos familiares.”® Sdo caracterizadas por um padrao
de transmissao autossémica dominante, afetando na
mesma familia, frequentermente, varias geracoes de
mulheres com cancro da mama e, em algumas, tam-
bém com cancro dos ovarios, com uma especial inci-
déncia da neoplasia da mama em idade jovem (habi-
tualmente, na pré-menopausa).?

De uma forma geral, o risco cumulativo de cancro
da mama aos 70 anos de idade ronda os 55-70% nas
portadoras de variante patogénica BRCAI, e os 45-
70% no caso de BRCAZ (comparativamente ao risco
de 12%, ao longo da vida, nas mulheres da populacéo
em geral). A incidéncia de cancro da mama parece
aumentar no inicio da idade adulta, até aos 30-40
anos nas mulheres com a mutacao BRCA], e até aos
40-50 anos nas com BRCAZ; a partir dai a incidéncia
parece estabilizar. Assim sendo, mulheres portadoras
da variante patogénica BRCAT, comparativamente as
da BRCAZ, tém um risco maior ao longo da vida de
neoplasia da mama, e com um inicio mais precoce da
doenca, particularmente antes dos 50 anos.?

DESCRICAO DO CASO

Descreve-se de seguida o caso de uma utente de
28 anos, do sexo feminino, de raca caucasiana, sol-
teira e licenciada em enfermagem. Na altura do con-
tacto inicial, pertencia a uma familia monoparental
(vivia com a mae de 58 anos e a irméa de 21 anos),
Graffar classe IV (classe média-alta). Antecedentes
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pessoais de mamoplastia bilateral aos 27 anos (com
colocacdo de proteses submusculares); menarca aos
13 anos, com ciclos regulares sob contracetivo oral
combinado, nuligesta.

Em outubro de 2018, recorreu a uma consulta em
contexto privado por no¢cdo de nddulo na regido axi-
lar esquerda desde o dia anterior, tendo sido suge-
rida ecografia mamaria e encaminhamento urgente
para o seu médico de familia. Dias depois, a doente
foi observada em consulta no centro de salde, sem
gualguer sintomatologia além da tumefacao axilar
esquerda de novo, negando febre, suores noturnos,
perda ponderal, anorexia, astenia, sintomas respiratd-
rios como tosse, dispneia, odinofagia ou rinorreia, sin-
tomas gastrointestinais e sintomas geniturinarios. Ao
exame objetivo, com bom estado geral, com ausculta-
cao cardiopulmonar, palpacao abdominal, inspecéo e
palpacao mamarias bilateralmente sem alteracdes; a
palpacao da regido axilar esquerda, nédulo infracenti-
métrico, madvel, de consisténcia dura-elastica, indolor,
compativel comm uma adenomegalia. Considerando a
idade jovem da doente e a adenomegalia de novo, e
apesar da auséncia de sintomatologia adicional ou de
outros sinais de doenca sistémica, alguns diagndsti-
cos diferenciais, como as doencas linfoproliferativas
(linforna), deverdo ser considerados. Neste momento,
contudo, é fundamental salientar os antecedentes fa-
miliares da utente, ndo descritos previamente com
um propdsito, pois o seu conhecimento condicio-
nou inevitavelmente o rumo deste caso. A sua mae
teve diagndstico de cancro da mama esquerda aos
42 anos, tendo sido submetida em 2003 a mastec-
tomia unilateral, quimio e radioterapia adjuvantes e
cumprido hormonoterapia com tamoxifeno; encon-
trava-se desde ha 4 meses em tratamento paliativo
por recidiva ganglionar de carcinoma do endométrio,
diagnosticado em 2017. Nesse ano, a mae da utente
foi encaminhada para estudo genético de mutacdes
BRCA, com resultado positivo para o gene BRCAI.
Neste contexto, a doente tinha sido submetida a teste
genético cerca de duas semanas antes, tendo tido co-
nhecimento do seu resultado positivo, isto é, do seu
estado de portadora da variante patogénica BRCA],
na manha em que recorreu a consulta em contexto
privado. Dos restantes antecedentes familiares, de
salientar os diagndsticos de cancro do endométrio
da avd materna em 1974, cinco casos de cancro da
mama - em duas tias-avos maternas aos 50 e aos 55
anos (antes de 1974 e antes de 2003, respetivamente)
e em trés primas em segundo grau aos 40, 43 e 52
anos (diagnosticados entre 2015 e 2018) -, e quatro
casos de neoplasia pulmonar - num tio materno aos
58 anos, e em trés tios-avds maternos aos 20, 40 e
50 anos. O genograma familiar estd representado na
Figura .

Na consulta com o médico de familia, pelos



Figura 1. Genograma familiar.

antecedentes familiares e o diagndstico genético
recente da jovem, foi pedida ecografia mamaria ur-
gente.

Enquanto aguardava agendamento de ecografia
mamaria em ambulatdério, foi convocada nessa mesma
semana para consulta de genética. Atendendo ao
qguadro clinico, foi no préprio dia observada em con-
sulta de senologia, com solicitacdo de ressonancia
magnética mamaria, realizada em novembro de 2018,
e gue demonstrou «uma formacdo nodular no pro-
longamento axilar esquerdo de 12 mm, de caracter
indeterminado e baixo grau de suspeicdo». Apesar
do resultado aparentemente insuspeito, foi realizada
ecografia mamaria em ambiente hospitalar em de-
zembro, que evidenciou, para além das proteses bi-
laterais, «na axila esquerda, um muito posterior no-
dulo heterogéneo de contornos lobulados, provavel
associacao de dois ndédulos, com limites definidos e
reforco acustico posterior, de 12 x 7.9 x 13,2 mm; gan-
glios bilaterais aparentemente reativos». Foi realizada
neste contexto bidpsia ecoguiada do nédulo, tendo o
exame histolégico concluido tratar-se de metdstase
de carcinoma compativel com primario mamario. Foi
solicitado estadiamento da doenca através de tomo-
grafia axial computorizada toraco-abdomino-pélvica
e cintilograma 6sseo, que nao revelaram lesdes se-
cundarias.

Apos revisdo dos meios complementares de diag-
nostico, o nédulo no prolongamento axilar esquerdo
foi assumido como neoplasia primaria da mama. A
doente foi submetida a mastectomia unilateral a es-
querda com bidpsia de ganglio sentinela, em fevereiro
de 2019. O diagndstico final foi de carcinoma ductal
invasor grau Ill de Bloom e Richardson modificado,
com 1,4 cm, sem invasdo vascular, linfatica ou peri-
neural, mas com a neoplasia amplamente intercetada
pela margem de exérese cirdrgica (que motivou alar-
gamento da exérese em margo); auséncia de metas-
tases no ganglio linfatico isolado. Realizou quimio e
radioterapia adjuvantes, e mantém-se até a data sob
hormonoterapia com exemestano e goserelina.

Foi submetida a mastectomia direita profilatica
em janeiro de 2020.

Desde o contactocomomédicodefamiliaemoutu-
bro de 2018, e apesar da orientacdo maioritariamente

hospitalar da sua doenca oncoldgica, foi mantido um
acompanhamento regular da jovem em consultas no
centro de salide. Aliado ao seu quadro clinico, o es-
tado de salde da sua mée, em fase terminal da sua
doenca oncoldgica, viria a degradar-se rapidamente
nos meses subsequentes, e acabaria por falecer em
janeiro de 2019. Pela delicada situacao pessoal e fa-
miliar vivida, foi assegurado o seguimento de perto
da doente pelo médico de familia, com consultas de
periodicidade mensal desde entdo, sendo assegu-
rado o suporte psicolégico em todos 0os momentos.
Atualmente, com 30 anos, encontra-se em ame-
norreia desde o inicio da guimioterapia, com sinto-
mas vasomotores ligeiros. Realizou criopreservacéao
de ovocitos antes dos tratamentos quimioterapicos,
por desejo de gravidez futura, razdo pela qual deci-
diu protelar a salpingo-ooforectomia de reducéo de
risco; realiza semestralmente ecografia ginecoldgica
endovaginal e doseamento de marcadores tumorais
(até & data, sem alteracdes). Mantém seguimento
em consultas de senologia, ginecologia e oncolo-
gia, sem evidéncia, até ao momento, de recidivas da
doenca. Vive com a irma, atualmente com 23 anos,
gue é igualmente portadora da mutacédo patogénica
BRCAT; pertencem a uma familia “danca a dois”, alta-
mente funcional pelo APGAR Familiar de Smilkstein.

COMENTARIO

Apesar da maioria dos cancros da mama serem
esporadicos, é importante a comunidade médica
manter-se alerta para os casos hereditarios. O papel
do médico de familia podera ser determinante pelo
maior conhecimento da histéria familiar pregressa.
A par do diagnostico e seguimento oncoldgico dife-
renciado a nivel hospitalar, o médico de familia de-
sempenhou um papel fundamental no acompanha-
mento clinico da doente e da familia. Pela Escala de
Readaptacao Social de Holmes e Rahe para unidade
de crise,* apresentada no Quadro |, quando iniciou
0s seus tratamentos oncoldgicos, a doente apresen-
tava um risco acrescido de doenca psicossomatica.
Contudo, nao apresentou descompensacao psicold-
gica com necessidade de intervencdo medicamen-
tosa, para o qual foi crucial o bom suporte social e
familiar, especialmente da irma. Estes aspetos foram
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avaliados desde o inicio pelo médico de familia nas
consultas mensais na unidade até a retoma da sua
atividade laboral, emn meados de 2020.

Quadro |. Escala de Readaptacédo Social de Holmes e Rahe para
unidade de crise (fevereiro de 2019).

Acontecimentos no tltimo ano:

Marte de conjuge (100 ptos)

1:

2. Divércio (73 ptos)

3. Separacao conjugal (65 ptos)

4, Saida da cadeia (63 ptos)

5. Morte de um familiar proximo (63 ptos) *
6. Acidente / doenca grave (53 ptos) *

7 Casamento (50 ptos)

8. Despedimento (47 ptos)

9. Reconciliacdo conjugal (45 ptos)

10. Reforma (45 ptos)

. Doenca grave na familia (44 ptos) *

12. Gravidez (40 ptos)

13. Problemas sexuais (39 ptos)

4. Aumento do agregado familiar (39 ptos)
15. Readaptacao profissional (39 ptos)

16. Mudanca de situacao econdmica (38 ptos)
17. Maorte de um amigo intimo (37 ptos)

18. Mudanca no tipo de trabalho (36 ptos)

19. Alteracao nr discussdes com o conjuge (35 ptos)
20. Contrair um grande empréstimo (31 ptos)
21 Acabar de fazer um grande empréstimo (30 ptos)

22, Mudangca responsabilidade no trabalho (29 ptos)
23 Filho que abandona o lar (29 ptos)

24, Dificuldades com familia cénjuge (29 ptos)

25. Acentuado sucesso pessoal (27 ptos)

26. Cénjuge que inicia / termina emprego (26 ptos)
27. Inicio / Fim de escolaridade (26 ptos)

28. Mudanga nas condi¢des de vida (25 ptos)

29. Alteracdo dos habitos pessoais (24 ptos) *

30. Problemas com o patrao (23 ptos)

31 Mudanca condicdes/habitos trabalho (20 ptos)
32. Mudanca de residéncia (20 ptos)

33. Mudanca de escola (19 ptos)

34, Mudanca de diversdes (18 ptos)

35. Mudanca de atividades religiosas (19 ptos)

36. Mudanca de atividades sociais (18 ptos)

37 Contrair uma pequena divida (17 ptos)

38. Mudanga nos habitos de sono (16 ptos)

39, Mudanca do nr de reunides familiares (15 ptos)
40. Mudanca nos habitos alimentares (15 ptos)

41 Férias (13 ptos)

42, Natal (12 ptos)

43, Pequenas transgressdes da lei (11 ptos)

Cut-off para maior probabilidade de doenca fisica / psiquica:
150 pontos

Legenda: Nr - numero; Ptos - pontos.

* Problemas potencialmente geradores de stress para a doente nos
Ultimos 12 meses (em fevereiro de 2019), perfazendo um total de 184
pontos. (Quadro adaptado de Caeiro R. Registos Clinicos em Medicina
Familiar. 12 edicdo. Lisboa: Ministério da Saude, Direcdo-Geral dos Cui-
dados de Saude Primarios; 1991).

Parece evidente que alguns doentes com histo-
ria pessoal e/ou familiar de cancro da mama, ovario,
prostata, mama masculina, pancreas, entre outros,
beneficiardo de uma avaliacdo do seu risco here-
ditario, e do risco dos familiares, para estas, ou ou-
tras, neoplasias. Idealmente, e sempre que possivel,
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0 teste genético deve ser realizado no membro da
familia que mais provavelmente tera um resultado
positivo para determinada variante patogénica,
nomeadamente, e habitualmente no caso das mu-
tacbes BRCAT/BRCA2, uma mulher com cancro da
mama (ou ovario) em idade precoce.?

O estudo genético desta familia iniciou-se em
2017 pela mae da doente, enviada a consulta de ge-
nética pela histéria de cancros metacronos. De facto,
este seria, até entdo, o caso de cancro da mama
em idade mais jovem. A luz da evidéncia atual, uma
doente com cancro da mama diagnosticado antes
dos 45 anos tem indicacdo para estudo genético.
O mesmo é valido para mulheres que, independen-
temente da idade do seu diagnéstico, tenham pelo
menos um familiar com cancro da mama diagnosti-
cado até aos 50 anos (inclusive), ou pelo menos trés
diagndsticos de cancro da mama na doente e/ou em
familiares proximos.2® Estes seriam os critérios diag-
nosticos atuais que se aplicariam, em 2003, a mae da
doente. Para além disso, considera-se que deverao
ser testados os individuos que tenham um familiar
portador de uma variante patogénica, como BRCA1/
BRCAZ2: a cascada diagnostica consistira na extensao
da testagem aos diferentes membros da familia, e
gue deverd ter em conta o padrdo de transmissédo e o
nivel de penetrancia. No caso das mutacdes BRCA1/
BRCAZ2, considerando o padrdo de transmissdo au-
tossémica dominante e a alta penetrancia, é impor-
tante testar individuos de ambos os sexos.®

O diagnodstico da mutacao genética responsavel
pelos casos de cancro identificados e, com grande
probabilidade, responsavel por futuras neoplasias
malignas, permite uma orientacao preventiva atem-
pada do préprio doente e de familiares em risco.
Neste caso em particular, o diagndstico genético
inicial na mae da doente possibilitou o diagndstico
genético precoce da jovem previamente a manifes-
tacao de sintomas, e que foi crucial para a orientacao
célere descrita e o sucesso terapéutico até a data.
Desde o diagnostico da mutacdao BRCA1 na mae da
doente (caso index), foram estudados varios elemen-
tos da familia da linha materna - dois tios, a tia, duas
primas (aguelas em que o pai faleceu por neoplasia
do pulmao), a doente e a sua irma; ndo tem relacao
com um dos tios maternos, ndo sabendo se realizou
ou ndo teste genético, e um outro terd recusado a
sua realizacdo. Apenas na doente e na sua irma se
identificou a variante patogénica (um dos tios aguar-
dava ainda resultado). A doente desconhece se foi
oferecida a possibilidade de outros membros da fa-
milia realizarem o teste genético, em particular as



primas da sua mae gue tiveram neoplasia da mama.

Sempre gue possivel, é recomendado gue todos
os candidatos a realizacdo do teste genético sejam
referenciados a uma consulta de Genética Médica,
permitindo a avaliacdo do seu risco genético, e a
discussao das opcgdes e implicacdes em prosseguir
0 estudo. O individuo serd informado dos potenciais
beneficios, limitacdes e risco do teste, para si e para
os seus familiares. Identificando-se, efetivamente,
uma variante patogénica, o doente devers ser infor-
mado do seu risco pessoal, e quais os membros da
familia que estardo em maior risco de, igualmente,
serem portadores da mutacdo. Devera ser encora-
jado a partilhar esses dados com os familiares.2

O aspeto mais importante do aconselhamento
apos a identificacdo da mutacao BRCAT1 diz respeito
a suscetibilidade aumentada, de facto, ao cancro da
mama e ovario, mas também de neoplasias noutras
localizacdes, como trompas de Faldpio, peritoneu,
endométrio e pancreas. Sabe-se que, nas portadoras
da mutacao BRCAT, o risco cumulativo de neoplasia
primaria da mama aos 70 anos de idade pode chegar
aos 70%, e o risco de cancro na mama contralateral
ultrapassa os 60% apds 25 anos do primeiro diag-
noéstico (comparativamente a riscos de 12% e 7%, res-
petivamente, nas mulheres da populacao em geral).
Relativamente ao tumor do ovério, o risco nas porta-
doras rondarg os 40% (face ao risco de 1% naquelas
sem a variante patogénica); ha também risco acres-
cido (0,6%) de neoplasia das trompas de Falopio.
O risco de cancro do endométrio é principalmente
atribuivel ao uso de tamoxifeno, o que efetivamente
se verificou na méae da doente em estudo. Neoplasias
prostaticas, pancreaticas e da mama masculina pare-
cem ser mais comuns com a mutacdo BRCAZ2 do que
na BRCAI. O risco acrescido de melanoma e cancro
do colon ndo estd ainda bem estabelecido para ne-
nhuma das mutacdes.?

Algumas cirurgias de reducdo de risco oncoldgico
estdo indicadas, nomeadamente a mastectomia e a
salpingo-ooforectomia bilateral profilaticas, em mu-
lheres portadoras da mutacdo BRCA1/BRCAZ2, sem
histéria pessoal de cancro, uma vez que contribuem
para a reducao de risco das neoplasias, ainda gue
ndo o eliminem na totalidade. E importante, con-
tudo, considerar a esperanca de vida da doente e
a morbilidade associada a estes procedimentos, e
informar acerca do grau de protecdo e, no caso da
mastectomia, das opcdes reconstrutivas.** No caso
descrito da doente, apesar da neoplasia da mama
esquerda, mantém-se a indicacdo de mastectomia
contralateral profilatica, que efetivamente realizou.

No que diz respeito a cirurgia de reducao de risco de
turmor do ovario, estd recomendada a salpingo-oofo-
rectomia entre os 35 e 0s 45 anos (ou de forma indi-
vidualizada com base na idade do diagndstico mais
precoce desta neoplasia na familia), e apds comple-
tar processo de maternidade.®s A salpingectomia
estd recomendada, associada a ooforectomia, por
se pensar que varios cancros do ovario de alto risco
possam ter inicio nas trompas de Falépio; ndo estd
recomendada por rotina a histerectomia. Embora se
considerasse que esta cirurgia apresentava beneficio
igualmente na reducédo do risco de cancro da mama,
evidéncia mais recente ndo © comprovou no caso
das portadoras de BRCAL E fundamental considerar
os efeitos laterais desta cirurgia, nomeadamente da
menopausa iatrogénica e do risco acrescido de os-
teoporose; para ambas as situacées, a primeira linha
de tratamento e prevencao, respetivamente, sdo as
terapéuticas ndo hormonais.? No caso da menopausa
iatrogénica apos os guimioterapicos, como no caso
desta doente, as recomendacdes serdo as mesmas.
Nas consultas regulares com o médico de familia fo-
ram avaliados os sintomas vasomotores, inicialmente
de intensidade moderada, com melhoria progressiva,
sem necessidade de tratamento.

E possivel oferecer também uma vigilancia on-
colégica especifica, caso recusem ou desejem pro-
telar as cirurgias de reducéo de risco.*® No caso da
irma da doente em estudo, igualmente portadora da
mutacado BRCAI, sem historia pessoal de neoplasia e
gue pretendia adiar a mastectomia profilatica, tem
indicacdo desde 0s 18 anos de idade para autoexame
mamario periddico; a partir dos 25 anos, devera rea-
lizar exame clinico da mama a cada 6-12 meses, e ini-
ciar vigilancia anual com ressonancia magnética ma-
maria (intercalada a cada semestre com mamografia
a partir dos 30 anos).?® E fundamental gue o médico
de familia seja conhecedor deste programa de vigi-
lancia oncoldgica. No caso da doente e da sua irma,
ambas abaixo dos 35 anos e com desejo de mater-
nidade futura, considera-se, a partir dos 30-35 anos,
o rastreio de cancro do ovério através de ecografia
ginecoldgica endovaginal e doseamento de CA 125 a
cada seis meses. Contudo, pela falta de evidéncia de
alta qualidade que suportem estas recomendacdes,
o beneficio é incerto.*®

Relativamente & vigilancia dirigida a outras neo-
plasias de risco acrescido nos individuos com va-
riante patogénica BRCAI, atualmente apenas estara
indicado o rastreio de cancro do pancreas se existi-
rem casos dessa neoplasia na familia;® tal ndo se ve-
rifica na familia em estudo.
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Uma vez que a doente desejaria uma gravidez
apos os habituais cinco anos de vigilancia posterior
a neoplasia da mama, é essencial o seu aconselha-
mento reprodutivo. Por se tratar de uma mutacéo
herdada de forma autossémica dominante, a doente
devera ser informada do risco de 50% do seu filho
ser igualmente portador. O aconselhamento deverd
incluir educacéao sobre diagndstico pré-natal e repro-
ducao assistida.?

Poderd ser dificil considerar que o diagndstico de
uma mutacdo que predispde um individuo a desen-
volver cancro da mama, entre outras neoplasias, seja
uma questdo de sorte. Refletindo acerca deste caso,
sorte ndo sera, seguramente, o gque melhor caracte-
riza o curso de vida da doente em estudo, quer pela
doenca e falecimento da sua mae, quer pelo seu pro-
prio diagnéstico oncoldgico em idade jovem, ou pelo
conhecimento que a sua irma é também ela porta-
dora da mesma variante patogénica. Contudo, ndo
devera ser também sindénimo de um desfecho ine-
vitdvel e fatal. O seu diagndstico genético permitiu
uma orientacdo atempada de uma doenca agressiva,
gue, quica, se poderia disseminar sem a detecdo pre-
coce. E fundamental que o médico de familia esteja
alerta para situacdes de risco pessoal e/ou familiar
acrescido de doencas oncoldgicas e, quando estas
se verifiguem, adote um papel ativo no seguimento
do doente, que va para além dos tratamentos com
intuito curativo da neoplasia. Considera-se que o
acompanhamento da doente no seu contexto biop-
sicossocial a nivel dos Cuidados de Saude Primarios
foi crucial para o desfecho animador.
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